٩۷ ویرایش‎ 


مزلف: سپهر کردسیچانی 


Cu yan‏ تدوین: دکتر Gale‏ شفائی» شمیم پوربحری 


موْسسه آموزشی دانش آموختگان تهران 
انتشارت آریانکار 


way 


سس سرشناسه 0 کردسیچانی» سپهر. ۱۳۷۲ 
سس عنوان و نام پدیدآور . : ژنتبک ویرایش ۹۷امولف سبهر کردسیچاتی ؛ مدیریت تدوین: صادق شفائی» شمبم پوربحری. 
وی مشخصات نشر : تهران: آربانگارمدیکاه » YY‏ 
سس مشخصات ظاهری : ۳ص: مصور,‌جدول‌نمودار. ؛ ۲۲ VAX‏ سم. 
سس فروست : سیب سبزء 
مس بابک ۱ Fe eAVVA-AY=+‏ ] 
سس وضعیت فهرست نویسی: shed‏ مختصر 
سس یادداشت : بالای عنوان:آموزش مبتتی پر تست. 
سم شناسه افزوده : «lid‏ صادق, WEY‏ - 


شماره کتابشناسی ملی : FA‏ را 


سیب سبز ژنتیک 
سس مّلف: pape‏ کردسیچانی 
« ناشر: آریا نگار 
چاپ: مجتع چاپ دانش آموختکان تهران 


صفحه‌بندی: نگار عبادیان 
سس توبت چاپ: اول 
سس شمارگان: ۲۰۰۰ جلد 
قیمت: ویژه‌ی پک - غیرقابل فروش 
شایک: ...۹۷۸۷۸۸۲ 
تلفن مرکز پخش: ۰۲۱-۶۶۴۱۶۸۲۳ / ۰۹۳۵۳۵۸۰۲۳۱ 
فروشگاه مرکزی: تهران» خیابان ۱۶ آذر» خیابان رهنماه پلاک ۲ تلفن: ۰۲۱-۶۶۴۱۶۸۲۳ 
وب سایت: edutums.ir‏ 
plas‏ حقوق مادی و معنوی اين اثر برای ناشر محفوظ است. لذا هرگونه تکثیر یا بازنویسی مطالب به هر نحو 
ممکن در هرگونه رسانه, کتاب مجله, جزوه و لوح فشرده بدون آجازه کتبی تاشر شرعا حرام و قانونا ممنوع 
است و موجب پیگرد قانونی می‌شود. 


راهنمای شستشو و فوررن سیب‌سبز 


سلاح. این مطلب رو تا آفر بقون فیال جفتمون رافت شه! 

(* سیب سبز پوار سال پیش یه نها Lag!‏ بو رکه با clas‏ شما تونست روز به روز رش دکنه و به ایا برسه! سور مهموعه‌ی ما 
توی این مرّت بی‌نهایت بود. استقبال بی‌نظیر رانشوها؛ آشنایی با شما فوبا و glo Linas‏ که هر روز ot rude‏ ماست © 
سیپ سبز متولر شر پچون توی سال‌های pail‏ و مفصوساً با قطبی شدن, امتعان علو۴پایه تغییرات آهسته و پیوسته راشته Gl‏ 
کتاب‌های قریمی بروی past?‏ مونرن وگارایی‌شون رو از وست دادن تا یاز به تزریق یه تیروی هرید به وبور با oh gst‏ «ستت 
گرفتی پهارمین ارت سیب سبزه و باز۴ تسبت به سال قبل بفه‌تر و به‌روزتر شره و 

D‏ سیب سبز ٩۷‏ با ٩۳‏ به فرقی Sad‏ اين ٩‏ تاست: 

(- اافه شرن پوشش ۲۳ آزمون ole‏ پایه‌ی سال 9F‏ )0 اسفتر (9F‏ 

۲ انتفاب سالات و متن آموزشی با آلیر بر امتمانات سال ٩9‏ از رفرنس‌های pas‏ 

Bld) ۳‏ شر کناب ale‏ سیب سبز شلمل فلاسه‌ی مبافث تمامی رروس 

۴- تغییر صفههآرایی cage‏ حفظ استقلال سوالات و متن آموزشی 

۵- کلمیل معتوای آموزشی آناتومی پزتلی همراه با افافه شرن اطلس تما۴ رگلی EB sy‏ 

AAG بازییتی ممتوای سایر «روس و رفع نقایس علمی و‎ -F 

۷- مرف مطالب قریم یگم‌اهمی تکه jy‏ آژمون‌های افیر AAG‏ نشره‌انر. 

LG -۸‏ اهمیت میافث در eh‏ 3 دتراپزمٌلی 

4 بازیینی اهمیت مباهث با تاه به سك و تعرار سوالات آزمون‌های سال ۹۶ 

@ ترح بالیی‌ها همبشه le‏ سا بزن پاسی» «سوالا گر اربه همیشه». منظورشون این نیس تکه عین سوالای PF‏ پیش روباره 
میار و sgl‏ تست رو eg Bia‏ منظور این هه «لثر سوالای امتعان Pg he‏ پایه از جاهای مشفس و به JLB‏ مشایهی میار» یعنی بهای 
ایک بشینی و pal‏ رفرنسا رو بفونی, می‌تونی LSU,‏ تستای روره‌های pall‏ بفیمی باهای مه عکهاست و چه al MO‏ فرتره 
بشم. عی کار ی که توی سیب سبز PAI‏ شده Ls‏ گم تستا باهای موم مشفص on‏ و به انراژه‌ی لازع توضیح only‏ و ترریس 
شرن. تا هع همه پیزای مهع رو بفونی و هم هیچ پیز اضاقه‌ای Sed‏ 

WY) Ghd اروار پزشلی و رنران‌پزشُلی همه‌ی‎ PLAT رر عال عاشم یاژره‌تا قطب راریم. توی سیب سبز اول از همه سوالای‎ U 
as توی هر ررس. هر مبفث پثر سوال راره و یعرش اون‎ Se ریز به ریز مشفص‎ seo آزهول)) رو جم مکرریم و رسته‌بنر‎ 
مبفث اژربار هساسیت توی ایمونولوژی‎ Sle رو جواب بره. به عنوان‎ Vig رو با پثرتا تست تمونه, چوری ترری سکرری که تماح‎ 
Go سژالش رو بتونی بواب بری‎ OVE رو بوری تدری سگرری مه هر‎ Catan تست راشه, با کمک ۷ تا تست نموه‎ OVE 

D‏ مابقی LS Wigan‏ رفتن؟ آمه می‌فواستیم همه‌ی سقال رو eal‏ دب کناب 130 برایرمی‌شر برون alll‏ هیچ گلته‌ی آموزشی جریری 
بفونی, ول ی آله روس راری فیلی تست پزنی یا مثلاً برونی قطب قورت چه سوالایی «اشته هم واسش راهع لگزاشتیم. (Peat‏ 
سوالای هر درس پا تعیین قطب مربوطه و طبقه‌بنر یگلمل و جوا بگلیری ر وگذا اشتیم توی ی هلتاب تست تمرینی Bly‏ اپلیلیشن 


طببائه و می‌توثی بری gl‏ هرهق دکه لت فواست تست بزنی| مثلاً عموت ازریار ساسی تک هکل مخاببش رو توی سیب سیز با 


LS‏ ۷تا نست فونری, می‌تونی بری توی اپلیلیشن و هر 0۷۶ تسفش رو بژنی پیینی پقرر مسلط شری! آله وقت تکمه هیچ الزلمی 
یس تکه بری به اییلیشن. اس لکاری تسدط په معتوای آموزشی هکه توی سیب سیر انبام شده. تست تمرینی میشه مکلمگاری ۰ 
(1 از PY‏ امتمان یکه سیب سبز باهاش لیف شره ۴ امتعاتش مربوط به پزشْلی و رنرانپزشلی قطب فورته و مابقی هم قطبای 
Sel,‏ بسیار شبیین به قورت. پس Seal, NW‏ هم کل علوخ‌پایه رو مسلط میشی و هم تماع تستای قطب فورت یره شره 
:2 ول هر میمث یه «چرول معرفی سیف ث»گزاشتي مگه توش تعرار سژالای اون مبعث و اهمیتش رو نوشته. اهمیّت مبمت jl)‏ 
یل تا ره) ایتهوری تعیین شده 
میزان هه به تعرار سالات ۶" ار | ۵ ۵ تمره 
سوال راشتن مبفث توی امتعانات سال ٩۶‏ ۳2 از ۰ ۲ مره 
fis‏ ذاتي درس جهت قابلیت یارگیری و آموزش apd ۲ ۵ ۰ NO‏ 
قابل یاوگیری و پاسفرهی بورن uae‏ ۳2 از ۰ | نمره 
پا کمک جرول اهمیت مبعث می‌تونی تصمیم پلیر یگیاها پیشتر وقت بزاری»کهاها رو روش سا بکنی و یا یله با توبه به 
وقتت از a‏ اهمیتی بفونی. ثلاً ST‏ فنط پاس می‌فوای و وقت زیاری هم ثراری مباعث با اهمت زیر ۵ رو هر فکنی. 
ه رکتابی از سیب سبز ر وله می‌فونی Lal ID‏ سیپ سبز هم بفل وستت باشه و Slash‏ و تمورارای O91‏ درس رو عرور 

کنی Tg‏ هگلته‌ای لا بور فورت افاف هکنی. این باعث میشه حفته‌ی BT‏ یه عتبع مروری عالی 9 بی‌نقس راشته باشی 
میم سیپ سپز بوری هکه الآن ميشه به عنوان یه منبع واسه امتعانات gb‏ ترح هم یهش My MGI» SUE‏ رتب هگرفتتی 
من Leg]‏ نمی‌کثم با سیب سبز به تنهایی رتبه میاری. چون بایر زرئلی رقیبء فراموشي, ثقایص ممتوایی اعتمالی و تعراهلع سوالای 
جریر هر PF‏ رو هم ور نظ رپلیری. پل آموزشی ما واسه igh?‏ و رتبه اضف هکررن مطالعه‌ی تشریهی به سیب سیزه مثل سیب 
سرخ و بست‌ی آموزش غیرعضور یکه توی درسای ماژور Wily‏ بی‌تقیره.اطلاعات پیشتر رو می‌تونی از موسسه پلیری لفق 
(؟ مطمت کار ما هنوژ ایرارای زیاری دار هکه فقط باکمک شما بهتر میش. پس بی‌تعارف منتقر cals‏ هستیم. فیلی فیلی Opies‏ 
میشی مآله هر ایراری توی هر زمینه‌ای می‌بینی ۳7 B‏ 
UL‏ فری AS‏ سیب سبز فرامافظی RW‏ تاژه سلاع ميگثیم و عشوی از به SVG‏ می‌شیم. ازین به بعر می‌توئیم با هع در 
ارتباط باشیم و واسه ارتقای آموزش Libis‏ به همریل هگم ککنیم. یارت باشه واسه علو۴ پایه هم به بفش ممی ا زگارمون توی 


کانال تگلرامه و تا روز آقر با همیع! روز ST‏ علوح پایه ۱4 روز AY‏ پزشلی. امن له پزشلی lisa pat‏ 


کانال مشاور‌ی آموزشی علو‌پایه @oloompaye B‏ 
آلائت yd‏ ممصولات > @edutums‏ 


gh1206 DS هملاری‎ PUlel و‎ Las 


Me‏ برو سر sca)‏ پپینیم sit‏ می‌ترگونی! 


فهرست مطالب 


(eer تیک ندب ی ماه وس مر رس با وا دوه بیس ندز‎ poplin’ colle 
rej ساختمان‎ 


1۷ کوو نو وم داتس دابع متسد نو ایهم وم موه وی ما و یمیت و یک ود ی مت ون‎ gull 


مشاوره‌ی ژنتیگ......... 


ناهنجاری کروموزومی tan‏ هه تمه تام میس 


بیماری‌ها و سندر م‌های کر وموز وهی .سونو منونمم مممیه W‏ 


روش‌های تشخیص ناهنجاری‌ها. یوب مه موم و مومع وه موم وکا و افو وم مرو وو وم و وود مدع ود عم 


سیتوژنتیک سرطان... Wes‏ 


غربالگری و آزمون‌های پیش از Ogi‏ ...یمود ۱۷ 
الگوهای توا ك.....--..-. ه ‏ مهم مموق س خشه اس مد دش تلهم دم مهو هو وی ده مه ید11 
شک QUO‏ دهدب د یددع ماو مومع مومس مهو هو هو مو وه هو مهو وو موم موم موه ویو مه موم و ووو وه ده ند VY‏ 


Yd... eves ناپایداری نوم‎ 


ایموئولوژی و Dg‏ ...0 .» ور 


همو گلوبین و بیماری‌های آن و 


۳. احتمال سس تست‎ gdualene 


PV ویاضی و جمکیت همه و موم و موه نموه‎ Said} 


تعرار سقالات در ۱۲۷ gait‏ افیر | اهمیت مبمث در پزئٌلی | اهمیت مبعث در رنرای‌پزمُلی 


۳ 


۳ ۹ 


این ore‏ هم‌پونانی زیادی با فصل اول جتین داره! از دوران دبیرستان یادمونه ۰ ۱-در تقسیم میتوز کدامیک از موارد زیر نادرست 
که میتوز تو ۴ مرحله‌ی «پمات» انجام میشه. زود تند سریع هر ۴ مرحله رو مرور می‌کنیم | است؟( دندان‌پزشکی شهریور۹۵- قطب شیرازا 


میریم سل مد اه باش ca $l‏ دفته پاش که عدد کرومزومیتو ie‏ ری AMY‏ 

اه |( پیش از ورود یه ین تقسیم همانندسازی DNA‏ 
اتجام م ی گودد. 

۱ ج) کروماتیدهای خواهری از یکدیگر جدا می‌گردند.‎ | ٩ ian 

طولانی‌ترین مرحله بوده و شامل توالی اتفاقات زیر است: 0( سسلول‌های دختری ایجساد شده دیپاوئیسد FF)‏ ۱ 

1( هسته در وسط سلول قرار می‌گیرد. , کروموزومی) هستند. ۱ 

۲ پوشش هسته قطعه قطعه می‌شود. ۲ 5 

۲) کروموزوم‌ها متراکم شده و پوشش هسته از بین می‌رود. 

۴) به دلیل تراکم شدید کروماتین» هستک‌ها ناپدید می‌شود. 

۵) دو دییلوزوم (هر دیپلوزوم همون دو تا سانتریوله) از هم فاصله می‌گیرند و بین آن‌ها دوک 

تقسیم تشکیل می‌گردد. 

F‏ خرد شدن پوشش هسته‌ای به لوله‌های دوک امکان می‌دهد فضایی را که HE‏ بوسیل‌ی 

شیره‌ی هسته اشغال شده بو در اختیار بگیرند. 

کته به از بین رفتن غشا و اتصال میکروتوبول‌های دوکی به سانترومر کروموزوم‌ها مرحله‌ی 

پرومتافاز گفته می‌شود. 

متافاز ٩‏ | ۷- حداکفر تراکم و ترتیسب کروموزم‌ه | در | 

۱ دو دیپلوزوم در دو قطب سلول مقابل هم قرار گرفته‌ند. oe‏ ی وت ون 
دارد؟ (پزشسکی شسهریور۳٩-‏ قطسب آهسواز) 

۲) پوشش هسته محو شده و کروموزوم‌های دو کروماتیدی در وسط دوک در امتداد صفحه ( بر ۱ 
الف) Prophase‏ | 

عرضی به اسم صفحه‌ی استوایی قرار می‌گیرند. (تبدیل شدن به حالت تیپیک دو کروماتیدی) Weta ees‏ 

۳) اطراف هر کدام و guile‏ آن‌ها رشته‌های دوکی قطبی یا ممتد کشیده شده است. ۳ 

۴) حداکثر تراکم و ترتیب کروموزوم‌ها در صفحه‌ی استوائی سلول وجود دارد با تولف 2 ) Anaphase(s‏ | 

این مرحله می‌توان کروموزوم‌ها را در کاریوتایپ مشاهده کرد ۲ —~ 

٩ آنافاز‎ 

دو کروماتید (کروموژوم‌های خواهری) از ناحیه‌ی سانترومر از هم جدا شده و سانترومر به دو 

بخش تقسیم می‌شود. دو کروموزوم تک کروماتیدی حاصل به دو قطب مهاجرت می‌کنتد. 

٩ تلوقاز‎ 

کروموزوم‌های جدید که هرکدام فقط یکی از کروموزوم‌های خواهری را دارند از هم جدا شده 1 ۲ 


و مجددا در il bl‏ هر دسته از کروموزوم‌های خواهری در هر قطب هسته تشکیل می‌شود. 


۲ 


میوز ds‏ دو قسمت میوزا و میوز ]] تقسیم ميشد. 


5 میوز 1 
۳- در طی فرآیتد اووژنز, تکمیل میوز آ چه زمانی انجام 


oka‏ 0[ پروفاز I‏ کروموزوم‌ها فشرده و قابل ریت می‌شوند. غشای هسته تجزیه می‌شود. 
,شود؟ اپ - قطب 


الف)بعد از lid‏ کروموزوم‌های همتا که هر کدام دو کروماتید دارن از طول کنار هم قرار می‌گیرند و 
پ) در زمان تولد ساختاری چهار کروماتیدی به نام تتراد را پدید می‌آورند که در اینجا کراسینگ آور (تبادل 
BIE |‏ قطعه بین دو کروماتید غیرخواهری) هم می‌تواند رخ دهد. اما درکل پروفاز در میوز Sal‏ روند 


- | د)به هنگام تخمک گذاری | 7 7 که 
xi foe‏ پیچیده‌تر و کندتر از میتوز صورت می‌گیرد که خودش شامل ۵ مرحله است: 


| ۴-فرایند سیناپس کروموزومی در Ae yo MAS‏ 1 
| از تقسیم ساولی حادث می‌شود؟ (دندن‌پزه_ععی | تسبیحی به نام کرومر /سنتز 121۸ تا این مرحله انامه دار 


) زیرمرحله‌ی لپتوتن ۶ اقزایش حجم هسته‌ای /تفییر کروموزوم‌ها به نازک و دانه 


اسفند ۹۵- قطب اهوز) @ زیرمرحله‌ی زیگوتن 7 جفت شدن کروموزوم‌های هم ساخت (بی‌والانت یا تتراد) افرآیند 

الف)لپتوتن سیناپس کروموزومی. 

ee‏ © زیرمرحله‌ی SL‏ (طولاتی‌ترین مرحله) ۳" رشد هستک/کوتاه و ضخیم شدن 
es‏ کروموزوم‌ها / تشکیل کیاسما به منظور کراسینگ اور (مهم‌ترین مرحله) /جدا شدن Amagleg S‏ 


© زیرمرحله‌ی دیپلوتن O‏ جداشدن کروموزوم‌ها اما به علت کراس در یعضی نقاط اتصال 
وجود دارد. یه اين مرحله میگن کیاسما /تبادل بین کروماتیدهای ناخواهری. 

© زیرمرحل‌ی دیاکینز 7 کروموزوم‌ها کوتاه و ضخیم شده و کیاسما ناپدید 
می‌شود / کروموزوم‌ها از دو gus‏ کشیده می‌شوند اما کامل جدا نمی‌شوند (در انتها متصلند و 
ساختار حلقه‌مانند تشکیل می‌دهند.) اهستک و غشا ناپدید می‌شوند /دوک به طور کامل 
تشکیل می‌شود / کروموزوم‌های تتراد در صفحدی متافاز قرار می‌گیرند. 

© متافازا : قرارگیری تترادها در سطح استوای سلول به کمک رشته‌های دوک 


ok 
کروموژوم‌های همولوگ در کدام مرحله روی می‌دهد؟ نوترکیبی.‎ ۱ 


| ۵- در رابطه با علت بروز تری‌زومی ۷۱.عدم تنکیک 


پزشکی وددنپزشکی شهریور ۹۶-کشوری) از Z‏ جدا شین کروموزوم‌های همتا J‏ یکدیگر و به قطبین oly‏ آنها [تفکیک دو ژن 
الف) آنافاز میوز آ پدری | آلل- قانون Jal‏ مندل) حال اختلال سلول مادری در مرحله‌ی آناقازا می‌تواند زمینه‌ساز 
ب) متاغاز میوز آ مادری | سندرم داون شود. 


آنافاز میوز a6 re ۳ ad tect: | T‏ ۳ 
ee aS‏ | تلوفاز از بین رفتن دوک» تشکیل دوباره‌ی پوشش هسته» تقسیم سلول به دو سلول جدید 


| که هر سلول فقط یکی از هر جفت کروموزوم همتا را رد 
6 میوز TI‏ 
دقیاً شبیهمیتو. البته فرآینداووژنز در میوز | متوقف شده و پس از لقاح میوز TE‏ تکمیل 
می‌شود. 


اسپرماتوژنز: بعد از بلوغ جتسی در غدد جتسی نر آغاز می‌شود. اسپرم‌ها در لوله‌های بیضه و 


د) متاقاز میوز [ پدری 


۳ ۶ از اسپرماتوگونی ساخته می‌شوند. سیتوپلاسم در آنها به صورت مساوی تقسیم می‌شودء در 


بِ 3 مراحل تقسیم توقف ندارند و اسپرماتوژنز تا آخر عمر ادامه دارد. 


اووژنز (تهمک‌زایی)از ماه سوم جنینی آغاز می‌شود» تخمک‌ها در سلول‌های قشری تخمدان 
(اووگوتی) وجود دارنده سیتوبلاسم آن‌ها به طور مساوی تقسیم نمی‌شود. در مرحله‌ی متاقاز 
دو (ریزتر بخوای نگاه کنی در دو مرحله‌ی دیکتیوتین (در دیپلوتن) و متافاز دو) منوقف 
می‌شوند. پس میوز ] در هنگام تخمکذاری انفاق افتاده است. این روند تا یاشسگی ادامه 
دارد و پس از آن دیگر در اووگتی تقسیم میتوز نداریم. 


9 تست تمرینی بزنیم 


t 


۶ ۴ ۴۵ 


i 1‏ 
PC‏ میم | تعار سوالات در ۲۷ آزمون اقیر : اهمیت مبعث در پزیلی Cates carnal)‏ در رثران‌بزه 

i 

I 


68 ۱- آنزیم (a) till jeg DNA‏ © در همانتدسازی DNA‏ نقش اصلی و مرکزی را ( ۱-کدام گروه از DNA‏ پیمرازهایپستاندران در 
داشته و عمل پلیمریزاسیون DNA‏ و Called‏ پریمازی برای ساخت 101۸ آغازگر یا پرایمر | هماتتدسازی 1011۸ میتوکندری نقش دارند؟ (پزشکی 
را بر عهده دارد. در طویل شدن رشتهی (leading)‏ نقش دارد. (عملکرد مشایه DNA‏ | شهریور ۹۳ قطب Wd‏ 


از پر وکاریوت ها aa‏ 

از کاریوت: | 
پلیمراز پر وکاریوت‌ها) ون 
۲- آنزیم DNA‏ پلیمراز با (B)‏ ۳ ترمیم کننده‌ی بخش‌های آسیب دیده‌ی Cael DNA‏ | چ) ty‏ 
۳- 21۸ پلیمراز اما () © عمل همانتدسازی DNA‏ میتوکندری یا mtDNA‏ را | Wists‏ 
انجام می‌دهد. 
DNA -۴‏ پلیمراز دلتا )5( >“ رشته‌ی (leading) Lal,‏ را می‌سازد. 
DNA -۵‏ پلیمرازاپسیلون )6( ۳ ترمیم کننده‌ی بخش‌های آسیب دیده DNA‏ بوده و 
هم‌چنین در همانتدسازی و پلیمریزاسیون DNA‏ هسته‌ای شرکت می‌کند. 


DNA‏ میتوکندری (MDNA)‏ بسیار متراکم بوده مقدار DNA‏ تکراری اندکی سس 
میتوکتدری ( ا جر ما توت خی تکراری اندکی ۲- زتوهای DNA.‏ میتوکتدرباینی DNA)‏ 06 


(پزشکی اسسفند AF‏ مشسترک) 

۳ زیر واحد پروتئینی است. DNA‏ میتوکندری حلتوی و دو رشته‌ای (MEDNA)‏ به | الف ) دارای بخش عظیمی از DNA‏ تکراری است. 

طول KD‏ ۶.۱۶ است که در هر سلولی حضور دارد. میتوکندری‌های تنتم لقاح یافته که be‏ حلقوی نگ‌رشته‌ی است ۱ 
چ) حاوی ۲۱۳ ژن است ۱ 


anc‏ و واجد ۲۷ ژن است که شامل دو نوع RNA‏ رییوزومی (FRNA)‏ ۲ نوع tRNA‏ و 


اتحصاراً از اووسیت به ارت رسیده‌انده منجر به ایجاد انگوی مادری توارث بیماری‌های 
د) بسیار قشرده است. 

ورائتی میتوکندریایی می‌شوند. خود میتوکندری رو هم یه ذره از دبیرستان یلدت بیلد دیگها ۱ 

(BD‏ تلومرها تولی‌های انتهایی هستند با طول حدود ۱۰-۱۵ کیلو باز که انتهای کروموزوم را 


چسب زده و باعث می‌شوند که انتهای کروموزوم بسته شود. طوری که نه چیزی به آن بچسبد و 


۳-کدام چمله در مورد تلومرها درست است؟ 
(دندان‌پزشکی شهریور ۹۵- قطب اهواز) ۱ 
الف) بخشی از ژن است. أ 
ب) در تمام طول کر وموزوم‌ها پخش هستند. ۱ 
ج) حدود ۱۰ تا ۱۵ کیلو باز طول دارند. | 
د) توسط آنزیم تلوسراز از بين می‌روند. 


نه کروموزوم رینگ شود (یعنی سر و ته کروموزوم هم بچسبد و حلقوی شود). اساس پیری افراد 


از بین رقتن این تلومرهاست؟! به همین دلیل در مناطق زیرتلومری تراکم ژنی بالایی وجود دارد. 


دو تا اتفاق می‌تونیم با اين تلومرها داشته باشیم. یکی عدم فعالیت تلومراز در سلول‌های اولیه 
که پیری زودرس رو میاره (در ally‏ تلومراز در همانندسازی مستول سنتز کروموزومه|اکه در تست 
تشخیص بیری به کر می‌رود و دیگری Sul A‏ فعلیتتلومرز در سلول‌های سوماتیک که 
می‌تونه منجر به تومور بشه. این نکته رو هم بدون که بیشترین چکالی ژنی در نواحی زیر تلومری 


هست ثه خود تلومر. 


| ۴- در رونویسی (Transcription)‏ زنجیره‌ای که از | 


رونویسی یا Transcription‏ توسط RNA‏ پلی مرازها انجام می‌شه و یه سری RNA‏ 


| روی wal‏ 111801۸ ساخته می‌فسود؟ (دندان‌پزن_کی ( ساخته می‌شه که خودت بلدی. 1381۸ میره توی هستک و یکی از اجزای ریبوزومه. IRNA‏ 


| شهریور ۹۶- قطب ptt‏ ۱ 
| 


| ب) Sense‏ نام دارد. 4 ges ‘ er ete Peee‏ د 5 * فا ws J‏ 
|« ام دارد. | خود این قسمت از دو بخش اینترون و آگزون ساخته شده است که بعد از حفظ اینترون‌هاء وارد مسیر 


]ها جفت آن cede‏ 
ترجمه می‌شوند. یک سری GRNA‏ دیگر به نام میکرو RNA‏ هستند که خود انواع مختلفی 
* متل siRNA slancRNA. incRNA daas RNA‏ را دارند که هر کدام وظیفه‌ی مخصوص به 


خود را دارند. به طور مثال lnasRNA‏ یا آنتی‌سنس RNA‏ به laMRNA‏ متصل شده و باعث 


مسئول حمل اسید آمینه به ریبوزومه. مهم‌ترینشون MRNA‏ است که کد کننده‌ی پروتئین‌هاست. 


الف) gL Template‏ نام دارد. | رونویسی از سمت ٩۵‏ به ۳" همبچنین از قسمت خاصی از DNA‏ به نام posISENCE‏ می‌شود که 


J‏ د) ترتیب Antisense‏ بر اساس ترتیب آن می‌باشد. 


مهار ترجمه می‌شوند. lancRNA‏ ,| ۷۸(آهای غیر رمزگذار نقش تنظیم کنندگی دارند. Inc‏ 
URNA‏ با اتصال به کروماتین و محدود کردن دسترسی به DNA‏ باعث مهار 1301۸ بلیمراز و 

مهار رونویسی می‌شوند. 
| ۵-ارتباط 72 وپدر (paternity test)‏ | تولی‌های کوتاه تکرار شونده در DNA‏ افراد (STR)‏ بهترین گزینه در بررسی مولکول 
با استفاده از روش DNA Fingerprinting‏ بررسی | 1031۸ است که علاوه بر داشتن قدرت تفکیک بالاء سریع نیز هست. تعداد تکرارها در افرا مختاف 
می‌شسود. کدام‌یسک از توالی‌هسای زیر اغلپ در DNA‏ 


: | متنوع است. چندین محل STR‏ را می‌توان به gh‏ همزمان بررسی نمود. تنوع بالای اين نواحی 
1 مورد بررسی قرار می‌گیرد؟ (پزشکی 


۱۳ است. بطوری که پا ررسی‎ Me SES در جسیتهقدرت شنمایی و ین هویت اراد در ین‎ ase ieee 
توالی‌های کوتاهی‎ STR از طرفی‎ ogy الف) سانترومرها | محل امکان اشتباه شدن یک فرد با فرد دیگر صفر خواهد‎ 
شکسته و کیفیت مناسپی نداشته هم وجود دارد‎ DNA در مواردی که‎ WAT ری و ان بوده و امکان بررسی‎ cata ری‎ 
DNA شناخته می‌شوند در‎ (SSR) یا‎ (STR) تن و تن بو ریز ماهواره‌ها تحت عنوان تای‌های کوتاهتکراری‎ 
د) توالی‌های تک‌قطبی تمام یوکاریوت‌ها و بعضی پروکاریوت‌ها دیده می‌شوند و در آزمون تعبین پدری استفاده می‌شوند.‎ 

یه جمع‌بندی کلی از این توالی‌های Cady‏ سر هم که میشه: 

۱- ماهواره 

۳- ریز (micro satellite) »,lyale‏ ( ۱۰۰ تا ۵۰ هزار قطعه تکرار نوکلژوتیدی (CA‏ 

۳-مگا ماهواره 


۴- کوچک ماهواره (mini satellite)‏ (۱۰ تا ۵۰ جفت «jl:‏ توالی‌های بسیار متثیر) 
of‏ ۵- تلومریک‌های DNA‏ 


۶- تجزیه و تحلیل کروموزومی با استفاده از روش‌های 
نواریندی کروموزومی (Chromosome banding)‏ در 
شناخت کدامیک از موارد زیر کاربرد دارد؟ (دندان‌پزشکی 
شهریور -٩۳‏ قطب آزاد) 

| الف) حذف کروموزومی 
پ) تعداد آلل‌های متعلق به یک ژن 


د) ردیف بازی مولکول DNA‏ 


۷- کدام یسک از موارد زر از ویژگی‌های PCR‏ 


| است؟ [پزشکی شهریور -٩۳‏ قطب تهران. کرمان و 


الف) امکان پروسی DNA‏ هر منبع سلولی هسته‌دار 
|( امکان بررسی کروموزوم هر متبع سلولی 
۱ ج) اسکان ردیف بازی قطعات کوچک DNA‏ 
| 


| د) امکان تعیین ردیف بازی قطعات کوچک DIA‏ 


ماهوارهها عمدتاً TRNA RNA‏ کد می‌کنند و اغلب اطراف سانترومرها هسنند. در احیه‌ی 
هستک اغلب ماهوارهها بر روی کروموزوم‌های آکروسنتریک هستند. توجه کن ٩1185‏ و 
5( اها توالی‌های تکراری هستند؛ اما پراکنده! 

نواریندی کروموزومی ما را قادر به تسخیص بسیار دقیق هر کروموزوم و تعبین 
ناهنجاری‌های کروموزومی ظریف کرده است. 
C-banding‏ ۳ برای شناسایی مناطقی از ژنوم که هتروکروماتینی دائمی هستند همراه 
با رنگ‌آمیزی گیمسا مورد استفاده قرار pS ce‏ برای مطالعه‌ی چند شکلی‌های حاصل از 
توترکیبی DNA‏ مناطق سانترومری کاربرد دارد. این روش باعث می‌شود مناطق سانترومری 
lad‏ کروموزوم‌هاءمناطق هتروکروماتینی کروموزوم‌های ۸۱ ۰۳ ۱۶ و lake‏ تلومری در | 
بازوی بلتد کروموزوم رنگ بگیرند. 
G-banding‏ 2 در شناسایی کروموزوم‌های پستانداران استفاده Ogi go‏ الگوی تواربندی 
G‏ منعکس کننده‌ی ترکیبات ساختمانی و عملکردی کروموزوم‌ها است اما تمی‌توان 
برای رتگ‌آمیزی همه‌ی کروموزوم‌ها از آن استفاده کرد. هر باند کاریوتایپ آن حدود ۸ 
سانتی‌مورگان نوکلئوتید دارد. 
Q-banding‏ © در تواریندی 00 از خاصیت فلورسانسی استفاده می‌شود. پرهزینه بودن؛ 
بی‌رنگ شدن سریع نوارهای تولید شده و سمی بودن alge‏ فلورسانس» کاربرد این روش را 
محدود کرده است. 
عمزصو-1 ۰ دقت نواربندی R‏ کمتر cul‏ کاربرد آن در شناسایی حذف مناطق 
تلومری در انسان است. همه‌ی ژن‌های با بیان دائمی و حدود نیمی از ژن‌های اختصاصی 
بافت‌ها که غنی از GC‏ هستنده رنگ می‌گیرند. 

7 واکنش زنجیره‌ای پلیمراز برای تولید مقادیر بسیار زباد از یک قطعه DNA‏ هدف به 
کار می‌رود. PCR‏ برای تشمخیص‌های Blo‏ یا اضافه تا سایز ۵۰۰ جفت باز قابل استفاده 
است. مراحل QPCR‏ 
۱- دناتوره کردن DNA‏ ;4 وسیله‌ی حرارت (Denaturation)‏ 7۶ از اطلاعات توالی 
DNA‏ هدف یرای طراحی دو پرایمر استفاده می‌شود و همین قطعات اختصاصی بودن 
قطعه‌ی مورد تکثیر را تعبین می‌کند. 

۲- اتصال پرایمرها به توالی 1731۸ مکمل (Annealing)‏ هر رشته هم‌زمان با کاهش حرارت 
۳- ساخت ادامه‌ی پرایمر (Extension)‏ توسط DNA‏ پلیمراز مقاوم به حرارت 

PCR‏ مکان بررسی DNA‏ هر سلول هسته‌داری را دارد و هم چنین مقدار 100۸ الگوی 
اولیه می‌تواند بسیار اندک باشد. PCR cue‏ این است که نیاز به دانستن توالی DNA‏ 
هدف دارد. در مرحل‌ی اول PCR‏ از اطلاعات توالی DNA‏ هدف برای طراحی دو پرایمر 


(آغاز گرها) استفاده می‌شود. طول قطعه‌ی تکثیر شونده در DNA‏ به فاصله‌ی بین دو پرایمر 
رفت و برگشت بستگی دارد و همین قطعات اختصاصی بودن قطعه‌ی مورد تکثبر را تعبین 


می‌کند. حواست باشه در این روش از آنزیم لیگاز به هیچ عنوان استفاده نميشه. 


مجموعه‌ای از چند پروتئین و آنزیم در همانندسازی DNA‏ نقش دارند در حالی که در واکنش 
PCR‏ تنها نوع خاصی آتزيم DNA‏ پلیمراز مقاوم به حرارت به نام Taq polymerase‏ 
به ol pom‏ باقرء کلرید منیزیم و توکلئوتیدها استفاده می‌شود. دو نوع پرایمر در PCR‏ مورد 
نیاز است و پرایمرها دو عمل انجام می دهند؛ اول اين که محل نی را که باید تکثیر شود 
مشخص می‌کنند و دوم cyl‏ که اندازه‌ی قطعات تکثیر شونده را تعیین می‌کنند. صحت 


| جز PCR‏ روش‌ها و ستگا‌های پیشرفته ری از ah PCR‏ شده: ARMS-POR‏ برای 
تشخیص موتاسیون‌های نقطه‌ای (تریزومی (Lo‏ یکار می‌رود و از دو جفت پرایمر استفاده 
می‌شود. از اين متد در تشخیص موتاسیون‌های مولد مقاومت دارویی در باکتری‌ها می‌توان 
استفاده کرد. 
j|-Multiplex-PCR |‏ چند جفت پرایمر اختصاصی برای هدف‌های مختلف استفاده می‌شود. 
۱ در میکروب‌شناسی بالینی از این روش برای تشخیص عفونت‌های مختلط استفاده می‌شود. 
Nested-PCR 3‏ بمتظور حساسیت PCR‏ دو جفت پرایمر استفاده می‌شود یکی به عنوان 
الگو و دیگری برای اتجام PCR‏ 
PTILPCR‏ انگوی aa!‏ در این روش مولکول‌های تک زنجیره‌ای 1801۸ است. به منظور 
تعیین گونه و حساسیت دارویی در ویروس شناسی و مایکوباکتریولوژی» برای تکثیر RNA‏ 
ریبوزومی استفاده می‌شود. 
Real-time PCR 77‏ وجه افتراق این روش با PCR‏ در استفاده از نشانگر فلورستت در 
واکنش جهت ردیابی محصول واکنش می‌باشد. آنالیزهای «کمّی» نیز در این روش انجام 
می‌شود. 
CSCE‏ فارسیش میشه الکتروفورز ترکیب موتینه‌ی حساس که هم نوعی الکتروفورز است 
و برای شناسایی حضور هترودویلکس‌ها در زنوم به کار می‌رود. 
پروموتر به بخشی از DNA‏ گفته می‌شود که رونویسی یک ژن ویژه را آسان می‌کند. 
توالی‌های قبل از پروموتر ممکن است در اتصال Jad‏ کننده‌های تاششناخته‌ای که 
مستقیماً RNA‏ پلیمراز را فعال می کنند نیز نقش an‏ باشند. پس در aly‏ پروموترها 
مسئول شناسایی و اتصال RNA‏ پلیمراز در روند روتویسی در تنظیم بیان OF‏ هستند.در 
واقع پروموتور تتظیم کننده‌ی رونویسی است. 
ابر خانواده‌های ژنی کپی‌های متعدد ژن‌هایی هستند که بیان SIRNA‏ ریبوزومی متفاوتی 
را به عهده دارند. ژن‌های HLA‏ واقع بر کروموزوم ۶ و ژن‌های رسیتوری سلول‌های T‏ 
هستند که شیاهت ساختاری با cology}‏ ایمونوگلویین دارند. 


۸- در ts‏ خیص جهش‌های نقطه‌ای یک بیسار تکبژنی ] 


a lal‏ کدام روش زیر متاسب‌تر است؟ 
(پزشکي و دندان‌پزشکی اسفند ۹۵-قطب شمال) 
ARMS-PCR (it‏ 
RELP-PCR(s‏ 
CHG Array (¢|‏ 
DNA Sequencing (3‏ 


4— کدامیک از فنون زیر می‌تواند برای شناسایی حضور 
| هترودوپلکس‌ها در ژنوم بکار رود؟ (دتدان‌پزشکی شهریور 


أ AF‏ کشوری) 
الف) الکتروفورز ت کیب موتینه حساس (CSCE)‏ 
۱ ب) ساترن پلات 
ج) سنجش الحاق آلیگونوکلتوتید (COLA)‏ 
۲ وسترن بلات 
سوه a A‏ 
جاسغ الف al‏ 


مهندسی ژنتیک دییرستان یادته؟ DNA‏ در اکتر سلول‌های دیپلوئید. معمولا یکبار 
peat: sete bait ۳ ee‏ 
در هر سیکل سلولی همانندسازی می‌کند. DNA‏ جدا شده درون پلاسمید CSL‏ قرار DNA‏ چیست؟ (پزشکی و ندانپزشکی اسفتد 4۵ 
می‌گیرد تا بتواند سلول میزبان را لیز UF‏ و محتوای ژتنیکی آزاد شده و همانندسازی صورت . قطب زنجان) 


۰- در زل الکتروضورز, اساس جداسازي نمونه‌هاي 


بگیرد piel‏ بدون که نقطه‌ی شروع همانندسازی باکتری درون مخمر عمل نمی‌کند. الف) توالی نو کلفوتیدی DNA‏ 
الکتروقورز و مراحلش مال خودت اما چندتا نکته: ب) شکل ویار الکتریکی 
عامل حرکت اجزا 7 میدان و بار اه وب نیگن 


د) شکل و اندازه 
عامل تعیین میزان حرکت اجزا 7 اندازه و شکل — 


عامل تفکیک اجزا 72 میدان, باه اتدازه 
اساس تفکیک Ipoh‏ اندازه و شکل. 


۴ بقیه تستا توی اپلیلیشی هست. فراستی برو LOH‏ 


فصل ۳ 
۱ ی A A ED‏ سم رت دیا یی , 
9 ۳۹ ۹ 
تا Lange‏ + تعرار سژالات در ۲۷ ۲زمون pl‏ | اهمیت مبعث در liz‏ | اهمیت مبعث ور رنرام‌پزلی | 
تیه تن اسب 5 ran icici‏ 
اسا سکروموژوح | ۳۵ ۴ ۵ | 


caries = 


GG‏ سانترومر زیر میکروسکوپ به JSS‏ فشرده دیده می‌شود و همان ناحیهای است که (۱-کر وموژوم‌ها در کدام حالت دارای پازوهای مساوی 
کروماتیدهای خواهری بهم می‌پیوندند. توالی‌های خاصی از DNA‏ ساختمان و عمل سانترومرها 


می‌باشند؟ (دندان‌پزشکی شهریور ۹۶- قطب آزاد) 


رو تعیین می‌کنند. کروموزوم‌ها پر اساس محل قرارگیری سانترومر به ۴ دسته تقسیم می‌شوند: ۱ آف)متاساتریک 
(es ۱‏ ساب‌متاساتتریک 

۱-متاسنتریک ۶ سائترومر دقیقا وسط کروموزوم قرار می‌گیرد. ای ون 

ج) آکروسانتریک 


۲- ساب‌متاسنتریک ۶ سانترومر یه یکی از کروموزوم‌ها نزدیک‌تر است. بشتریت ‏ و تلیسانتریک 
کروموزوم‌ها در انسان از این نوع هستند. ۱ 
۳- آکروسنتریک 7 سانترومر انتهایی است. طوری که بازوی کوتاه آن AS‏ کوچک 
محسوب می‌شود. کروموزوم‌های AY‏ ۱۴ ۰۱۵ ۲۱ و ۲۲ از این گروه هستند 

۴- تلوسنتریک O‏ فقط انقدری بدون که تو بدن انسان طبیعی وجود نداره. 

کم بزرگ‌ترین کروموزوم ۱ و کوچیک‌ترین ل است. 

که ممحدودیت جنس توی پستانداران دست آقای مرد یعنی کروموزوم ۷ هست.که تعبین و 
برنامه‌ریزی این ۷ برای مرررررد شدن توسط ژن SRY‏ انجام می‌شود. اگه جهش پیدا کنه 
چی می‌شه؟ می‌شه یه فرد نازا با ظاهر زتانه. 

2 بنی‌آدم سالم ۴۴ تا کروموزوم غیرجنسی داره و ۲ تا کروموزوم جنسی! اما اگر دچار 
مشکل بشه دیگه این تعداد نیست. در بیماری‌های تری‌زومی یکی بیشتر از حد طییعی ميشه 
(4TXK/ATXY)‏ و در بیماری‌های مونوزومی یا سندرم ترتر یکی کمتر (ASX/ASY)‏ که 


در سونوگراقی جنین در سه ماهه‌ی دوم بارداری تجمع مایع در پشت گردن ( ادم جنینی) 


دیده میشه /تریپلوئیدی‌ها هم (OOXXX/GIKXY)‏ میشن. 


و 4 ها یک دسته کروموزوم X‏ اضافه دارن اما رشد قد و اندام آنها Mls‏ طبیعی 
کدامیک از کاریوتایپ‌های زیر احتمال بروزبیماری مزبور است. برا خوندن فنوتیپ‌ها لازمه با یه سری علائم آشنا باشی: 

در اردریهایبعدی ار است؟ اپزشکیاسفند MF‏ ازوی ab‏ 0 بازوی کوتا /۵7:ناحی‌ی تلومری [ay jal: CEM‏ 4۲ کروموزوماتقاقی 
قطب Gus‏ 

(46XX,, -13 + rob)13:24 (at 
4۲۱۶۲۱۳6۵ , rob ب)‎ 


(غیرهمولوگ)/ sdel‏ حذف/ andel‏ جهش یا چیزی کم کرده یا اصافه sinv)‏ وازگونی. sins‏ 
جابجایی غیرهمولوگ) dup!‏ مضاعف‌سازی/ ci‏ ايزوکروموزوم/ * تشکیل رینگ یا حلقه/ upd‏ 


دی‌زومی تک والای /500: جابجایی روبرت‌سونین /2 از کجا جدا و از کجا هم متصل شدن/ 
چ) 460 -۱۴. (W454 robs‏ ی‌زومی تف ولدی یی روبرت‌سوتین Del‏ و از کجا بهم متصل شدن 


al ae 5 . ۳ ۳۲ ۳ a 3 a ۱‏ 
a |‏ موزاییسم/ + اگر قبل از شماره کروموزوم باشد (۲۱+) یعنی کل کروموزوم به نسخه اضافه 
د) 47XX‏ ,+۲۱ ۱ 


یا کم دارد و اگر بعد از شماره کروموزوم باشد (+۲۱) بخشی از کروموزوم اضافه یا کم دارد. توی 
cy!‏ سول ما YF‏ کروموزوم داریم ولی در وآقع تری‌زومی از نوع رویرت‌سونین هست که جلوتر 


می‌خونیش. جابجایی روبرت‌سونین بین کروموزوم ۱۳ و ۲۱ رخ داده یعتی سندرم داون داریم. 


os =‏ ذبل جسم ار لریادی) مشاهده میب "] TE‏ در هر سلول با دو کروموزم 26 یکی متراکم شده که به آن بار بادی می‌گویند. در 
به جز؛ (دندان‌پزشکی شهریور ۹۶- قطب مشهد) | حالت طبیعی زنان از نظر کروموزوم X‏ موزاییک هستند و در بعضی سلول ها 2۴ پدری و در 
(i‏ (46 ییضی 16 مادری غیرفعال می‌شود 

ب) (A6X)XP‏ | خطر بروز بیماری dy‏ صورت مستقیمی به سن مادر ارتباط دارد و در موارد مختلف بین BUN‏ 
IVE ۰ 0 (@‏ ۱۰۰ می‌باشد. در موارد جابجایی رابرت‌سونین؛ اگروالدین حامل جابجایی نياشتد 
2( 460۲ 


ربسک وقوع مجدد مثل حالت قبل است ولی در موارد ورائتی جابجایی در صورتی که پدر 
حامل جایجایی باشد ریسک بین ۱ تا ۳ 96و در صورتی که مادر حامل باشد, ریسک بین ۱۰ تا 
۵ 6 است. البته حالت نادر جایجایی 210214 برای تولد کودک مبتلا ریسک 96۱۰۰ دارد. 


| ۴- آزمایش کاریوتایپ برای همه‌ی موارد زیر کاربرد دارد. 
به جزء (پزشکی شهریور ۹۵- قطب شمال) بخش, ترتیبی معکوس یایند 
| الف) فیبروزکسیتیک 


(ED‏ واژگونی ۴7 برعکس شدن بخشی از کروموزوم به نحوی که ژن‌های موجود در آن 


مضاعف شدن ۶ دو برابر شدن قطعه‌ای از کروموزوم که بیش از یکبار در یک کروموزوم 
يا ژنوم تکرار شده باشد. 
۱ جایجایی OP‏ ناهنجاری ساختمانی در یک کروموزوم که در آن قسمتی از یک کروموزوم به 
| د) واژگونی 19۷۲5101 پری‌سنتریک کروموزوم ۱۶ ۱ ۱ 
سس بازوی کروموزوم غیرهمولوگ دیگری اضافه می‌شود. 
حذف OF‏ بخشی از یک کروموزوم و یا توالی ملکول 12۸ در جریان همانند سازی حذف می‌شود. 


ایزوکروموزوم ۳" کروموزومی با دو بازوی مشابه و تیز ژن‌های مشاپه. 


ب) ایزوکروموزوم Usochromosome)‏ بازوی بلند ‏ 


ج) جابجایی کروموزوم ٩‏ و ۲۲ 


اپی‌ژنتیک: تغییرات توارئی در بیان ژن‌ها يا فنوتیپ سلولی؛ بدون تغییر در توالی ۸( 
نقش‌گذاری ژنومی يا Genomic imprinting‏ پدیده‌ای اپی‌ژنتیکی است و شامل اثر 
سوق ۲ ۳ ۴ متفاوت ژن‌ها بسته ay‏ اينکه از مادر یا پدر به ارت رسیده باشند می‌شود. تنها شمار اندکی 


wes‏ پ . الف ‏ الف 
— 2 از ژن‌های انسان در معرض این فرایند قرار دارند و مکائیسم اصلی آن متبله شدن DNA‏ 


است که به این ژن‌ها اصطلاحاً imprinting‏ می‌گویند. 

بیماری پرادرویلی و انجلمن نشان بارز تفاوت بین به ارث رسیدن ژن معیوب از پدر یا ماذره... 
بیماری روی کدوم کروموزوم بود؟ Cob‏ نمبلا؟ کروموزوم ۱۵ بازوی بلندش بود. 

قراوانی ژن‌ها رابطهای با غالب و مقلوب بودن نداره و تو انتقال نسل‌ها هیچ تغییری تمی‌کنه. 
اما با موتاسیون فراوانی ژن در جمعیت تغییر می‌کنه. عامل دوم مهاجرت ژن‌ها از یه جمعیتی 
به جمعیت دیگست. سومین عامل تعادل ژنتیکیه. مثل مول هیداتی‌فرم Ao)‏ خوره) که باعث 


میشه تخم بارور شده ۴۶ کروموزوم از پدر داشته باشه!البته هیچ وقت بچه‌ای دتیا نمیاط 


نع مول wp lad‏ یکی کال و یگری TAS a‏ مک ۳ opps am)‏ یمتا ريت ۳ 
- کدام 2 آرد زیر ب از کاریوتایپ pls‏ 


دیپلویید با تخمک خالی ایجاد می‌شود. پس سلول‌های مول کامل از Bled‏ کاریوتیپ طبیعی | شناسایی خواهد بود؟ (پزشکی اسفند۹۶- قطب مشهد) ۱ 
| 
هستند؛ ولی در مول ناقص که از ترکیب یک اسپرم دییلویید با یه تخمک سالمم حاصل ll)‏ مول هیداتی‌فم BE‏ 


Se ‘ 7 ۲‏ هه a‏ ب) مول هیداتی‌فرم LS‏ 
می‌شه» به خاطر وجود dw‏ سری از هر گروموزوم با بررسی کاریوتیپ مشخخس می‌شرد. ۰ | مول یدیفم de‏ ۱ 
نوعتاه‌ای از سلول‌های بنیادی است که تمام خصوصیات سلول‌های iy‏ 7 ۱ 
Ips‏ نوع تازه‌ای از سلول‌های بنیادی است که تمام خصوصیات سلول‌های بتیادی جنینی را اما ستنرم جرخ ۱ 
دارند اما منشأً آنها جنین نیست. این سلول‌ها از خود شخص بیمار گرفته می‌شوند بدین معنا — 
که سلول‌های Ips‏ می‌توانند به بدن بیمار برگردانده شوند بدون ترس از اينکه سیستم دفاعی 
بدن را پس بزنند و قبول نکنند. 
فنوکپی یعنی موجودی که فنوتیپ (نه ژئوتیپ) آن بوسیل‌ی محیط عوض شده و تقبیه 
فنوئیپ جهش یافته شده است. 
HF‏ مابقی تست توی تست تمرینیه جانم! 
Cay PU‏ | تعرار سوالات در ۱۲۷ آزمون افیر ! اهمیت مبفث در th‏ | اهمیت ate‏ «ر azole‏ | 
سس سس سس و وت ۳ Suis Sineatca notion as Ne‏ 
۱ مشاوره‌ی A}‏ ۱ ۴ ۱ 7 ۳ | 


(OEE‏ مشاوره‌ی ژنتیک به بررسی بروز بیماری‌های ژنتیکی در افراد می‌پردازد. به ویژه در ۳ چم 

۱ | ۱-مهم‌ترین مرحله در هر مشاوره‌ی ژثتیک plas‏ است؟ 
خانواده‌هایی که بیماری ژنتیکی دارند. در مشاوره‌ی ژنتیک با رسم کاریوتایب» مشکل اقراد | (پزشکی و دندان‌پزشکی اسفند۹۵- قطب اصفهان) 
اثبات می‌شود و پس از آن با مشاوره‌ی جهت‌دار (directive)‏ می‌توان در مورد فرزندآوری | انف)انجام مطالعات کروموزومی 
i 3 2 124 4 a 1 ۳ -‏ ب) اتجام مطالعات 
بعدی تصمیم‌گیری کرد. این مشاوره از لحاظ روان‌شناسی به سازگار شدن افراد و تطابق با PMY‏ مولکولی 
تأثیرات JMS!‏ در خانواده کمک می‌کند. ابهامات جنسی» سقطهای مکرر و عقیمی همه 
گویای مشکلی حاد هستند که بررسی دقیق کروموزومی را می‌طلبد. در حالی که ازدواج های 


خویشاوندی در سطح مشاوره و بررسی است و در صورت شک یه بیماری فامیلی به td‏ 


ج) ترسیم شجره 
د) تعیین و lal‏ تشخیص 


کاریوتیپ و بررسی کروموزومی متوسل می‌شویم. 


نوزادی با ناهتجاری مادرزادی لب شکری 99 طرفه به کلینیک جهت ارزیایی اقدامات درمانی 
ارجاع شده است. در شرح حال و سابقه خانوادگی مورد مشابهی گزارش نشده است و در 
معاینات انجام شده نیز مشکل دیگری وجود تدارد. کدام یک از گزینه های زیر در ارتباط با 
ایجاد این ناهتجاری صحیح است؟ 

7 ژنتیک در بروز این ناهتجاری هبیچ نقشی ندارد. 

احتمال یروز مجدد این ناهنجاری در فرزند بعدی خانواده به نسبت بروز آن در جهت 
معمولی بیشتر خواهد بود. 

O‏ الگوی توارث این ناهنجاری اتوزوم مقلوب است. 

یک طرفه و یا دو طرفه بودن تاهتجاری تأثیری در میزان خطر بروز مجدد آن ندارد. 


#۴ تست تمریتی هم ثمی‌فوار بری! 
ts‏ ی که sh‏ ون وت وس 
een gener ۳‏ 
t‏ اع ate‏ | تعرار iis‏ در ۱۳۷ آزمون افیر | اهمیت مبفث در پزشلی | اهمیت مبفث در HONG»‏ | 
prema net haat agi gp rai me eigenen |‏ سس gc gr ne‏ 
1 
i | ۱‏ 
i‏ تاهنبار ی گروموزومی | ۳۹ 1 ۳ F i‏ 
1-مهم‌ترینعامل سقط جنین‌های مکرر چیست؟ (یزشکی ] 7 2 ناهنجاری‌های کروموزومی اصلی‌ترین علت سقطهای مکرر است (۵۰ درصد موارد سقط 
شهریور -٩۳‏ کشوری! | خودبخودی سه ماهه‌ی Jol‏ و ۲۰ درصد سقط سه ماهه‌ی دوم) و در بسیاری از ناهتجاری‌ها 
الف) بیماری‌های IS‏ وابسته به 2 | 5 
(op‏ پیماری‌های چندعاملی و معلولیت‌های سوماتیک نقش اصلی را دارد. ۵۰ درصد حاملکی‌ها پیش از لانه‌گزینی بطور 
ج) بیماری‌های تک زژن re er eee 4 Behe taal tacit ol Yas, Woh wh‏ : 7 
ی هار وهای خر وی خودبخود سقط می‌شوند. بیشتر سقطهای خود به خودی ناشی از اختلال در کروموزوم X‏ است. 


جابجایی رابرت‌سونین ۳۶" در اثر شکست دو کروموزوم آکروسنتریک خود سانترومر 


۲-تمدادکروموزوم‌های فردی با ترذ ۳۱ peg)‏ تزدیکی سانترومر نها و متعاقب of‏ چسبیدن بازوهای بلند آن‌ها به وجود می‌آید. 


| چابجایی روبرت‌سوئین, چند عدد است؟ (دندان‌پزشکی 
شهریور ۹۵ - قطب همدان) 

1 Fou FF الف)‎ 

۷ رییوزومی هستند و کپی‌های زیادی از آن‌ها در کروموزوم‌های آکروسنتریک دیگر وجود 

+ > دارند. عدد کل کروموزوم‌ها به ۴۵ کاهش می‌یابد. چون ماده‌ی ژنتیکی که حائز اهمیت باشد 
از et‏ نمی‌رود و یا بدست نمی‌آیده لذا از لحاظ عملکردی یک بازآرایی متعادل می‌باشد. 
حواست باشه رویرت‌سونین یعنی تعداد کروموزومی که باید abl,‏ منهای یک بنابراین توی 
تری‌زومی اگه روبرت‌سونین هم داشته باشیم میشه همون ۴۶ کروموزوم. دومین باره میگم 
و یادت loys‏ 
جابجایی متقابل ۳ شامل شکست در حداقل دو کروموزوم و تبادل قطعات آن‌هاست. 
معمولاً عدد کروموزومی ۴۶ حفظ می‌شود و اگر قطعات مبادله شده تقریباً هماتداژه باشتد. 
dy Yas‏ وسیله‌ی مطالعات دقیق تواربندی کروموزومی یا FISH‏ قایل شناسایی خواهند بود 
یکی از بهترین روش‌های تشخیص زیر حذف‌های سندرم ولف هیرشهورن است. 

۳ 7 چی هست این سندرمه؟ خوشبختانه این اولین و آخرین باریه که اسمشو می‌شنوی! 


این پدیده را ادغام سانترومری نیز می‌نامند. بازوهای کوتاه دو کروموزوم از بین می‌رونده با 
| این حال از بین رفتن آن‌ها اهمیت بالینی تدارد زیراآن‌ها فقط حاوی ژن‌های 8[1۸آهای 


| ۳- خانواده‌ای را در نظر بگیرید که در آن دو فرزند مبتلابه | 


یک بیماری ژنتیکی با الگوی توارئی اتوزومال غالب از والدین 
که در بررسی‌های‌بالینی هیچ یک از علائم و نشانه‌های آن 
بیماری را بروز نداده اند مترلد شده‌اند کدام یک از دلایل 
زیر she‏ توجیه این مشاهده محتمل‌تر است؟ (دندان‌پزشکی 
اسقند ۹۶- قطب تهران) 

Hew mutation موتأسیون جدید‎ (ill 

ب) عدم نفوذ بیماری non penetrance‏ 


variable expressivity متتوع ژن‎ ole ج)‎ 


د) پدیده‌ی هم‌غالبی co dominancy‏ 
سول ۳ 
پاستم ب‌ِ 


تریپوتیدی 69361۳ / (OOXXK/ OOXXY‏ را می‌توان به میزان زیادی در بین جنین‌های 
سقط شده مشاهده کرد ولی این موضوع به ندرت در توزادان تازه متولد شده دیده می‌شود. در ین 
بیماران به طور نسبی رشد سر مناسب می‌باشد, در صورتی که تنه باریک و کوچک می‌ماند. 
وارونگی :۳" یک بازآرانی ناشی از دو شکستگی در یک کروموزوم است که در آن یک 
بخش در محل خود وارونه می‌گردد. اگر قطعه معکوس شده سانترومر را در برگیرده وارونگی 
پری‌سانتریک نامیده می‌شود. 


۳ ۳ ۳ ۳ 5 ۳ ae 
جابه‌جاتی کروموزومی زیر جابه‌جاثی روبرسونین می‌باشد؟‎ pls 


wow &‏ & ۹-۲۲ ۱۸-۰۱۵ 9 ۲۱-۲۱ بو 
شرط هر 99 کروموزوم آکروسنتریک 


٩ (variable expressivity) بیان متنوع‎ | 


خصوسیات بالینیاختلالاتاتوزومی غالب ممکن است از یک شخص به شخص دیکر | 
تنوع زیادی نشان دهند. این تفاوت بین افراد را بیان متتوع می‌نامند. در واقع انسان‌های ۱ 
متفاوت با شرایط ژنتیکی یکسان! 

مثلاً ژن کلیه‌ی پلی‌کیستیک ممکنه توی یه نفر نارسایی کلیه بده؛ توی یه نفر کیست ۱ 
بی‌علامت ایجاد کنه یا بیمار تالاسمی که می‌تونه درجات مختلفی از کم‌خونی رو بروز بدم. | 
خلاصه این که بروز بیماری به صورت یک طیف ثر whee‏ 


٩ (Reduced Penetrance) کاهش نفوذ‎ 


برخی افراد هتروزیگوت دارای جهش‌های عامل نقص‌های انوزومی غالب» ممکن است 
بیماری را از نظر بالینی اصلاً نشان ندهند که اصطلاحاً گفته می‌شود آن‌ها کاهش نفوذ 
نشان می‌دهند و به آن «پرش از یک نسل» هم می‌گویند. گرفتی یعنی چی؟ یبین مثلا ژن 
13۳8۸1 عامل ابججاد سرطان بستانه و اتوزوم غالبه. اما هرکسی که اين ژن رو Lely oslo‏ 
سرطان پستان نمی‌گیره. ممکنه Ay‏ نفر مادرش بگیره. خودش نگیره ولی باز دخترش بگیره! 
pus‏ نفوذ پیماری ٩ (oon penetrance)‏ 

مشایه کاهش نفوذ تعریف می‌شود. در یک بیماری اتوزومال غالب که در یک نسل هیچ 
علامتی دیده نشود. 

9 quasi Dominant) شبه غالب‎ 

بهش غالب کاذب هم گفته میشه. متال خیلی قشنگش کوررنگی در مردانه کوررنگی یه 
بیماری وابسته به جنس مفلوبه اما چون مردا فقط یه K‏ دارن به صورت غالب خودش 
رو نشون soles‏ توی بیماری‌های اتوزوم مغلوب هم می‌توته باشه. مثلا اگه ژنوتیب تو و 
همسرت هر دو 2 باشه و بیمار باشید همه‌ی بچه‌هاتون هم بیمار میشن. مثل یه بیماری 


Sle‏ بچهدار نشید خب! 


) Dominant negative 


توعی موتاسیون در افراد که اعلب به نام موتاسیون آنتی‌مورفیک نیز شتاخته می‌شود. فنوتیپ 
بیمار به صورت dominant‏ و یا semi-dominant‏ می‌باشد و اغلب در سرطان‌ها دیده 
می‌شود. منظورش آینه یه جهش به وجود میاد و ژن جدید دقیقا برعکس }65 قبلی کار می‌کند. 


برو تست تمرینی بقیه تسا رو بزن! 


۳ = — orn ۲ + 


Cotas PU }‏ ۱ تعرلر سوالات در ۱۲۷ آزمون PAE‏ میت هبفث در پزگی | اهمیت میفث در > i BONS‏ 
| سس tee me‏ نم a sd ne‏ ۳ 
پیماری‌ها و al fl Haste! COE paw‏ | ۶ | ۶ | 
۱- کدام عبارت در مورد ناهنجاری‌های مادرزادی صحیح > ) مهم‌ترین عوامل ژنتیکی ایجاد کننده‌ی بیماری‌های مادرزادی یک عامل خاص 
| است؟ (دندان‌پزشکی شهریور ۹۶- قطب آزاد) ۱ نیست. جمع چند عامل خطر در کنار هم است و الگویی چند عاملی دار در کل تعریف 
الف) همه‌ی تاهنجاریهای‌ژنتیکی از نظر خاستگاهمادرزادی ۱ بیماری مادرزادی به وضعیت یا بیماری نوزاد در هنگام تولد گفته می‌شود. 
هستتد 


0 کدام گزیته صحیح می باشد؟ 
ب) مادرزادی به این مفهوم است که یک وضعیت یا پیماری “ 


| بههنگام تلد موجود میباشد | همه‌ی بیماری‌های ژنتیکی مادرزادی می‌باشند. 
| ج) همه ناهنجاری‌های‌ژنتیکی در ارتباط با سن HET‏ | (7) همهی پیماری‌های مادرزادی ژنتیکی می‌باشد. 
| مادرزادی محسوب می‌شوند 2 همه‌ی بیماری‌های ژنتیکی ارئی می‌بانمند. 
| د) اکثر تاهنجاریهای مادرزادی غیر ارثی بوده و مربوط به 

عوامل دورانبارداری می‌باشد. همه‌ی بیماری‌های ارثی ژنتیکی می‌باشند. ۳« 


در هرمافرودیسم کاذب مردانه بیمار کاربوتیپ مردائه FOXY‏ داشته؛ ولی اغلب 
۲-کاریوتایپ 26۷ و ۴۶ با دستگاه تناسلی Calpe‏ در کدام 


مورد زیر دیده می‌شود؟ (دندان‌پزشکی اسفتد 4۶- قطب 


آندام جنسی زنانه دارند یا اندام جنسی مبهمی دارند. این بیماری به علت نقص در آنزیم ۵2 


ردوکتاز رخ می‌دهد و مانع از ترشح تستوسترون می‌شود. در این افراد اغلب بیضه تشکیل 


de |‏ همدان و زنجان) 
الف) هربافرودیسم کاب مرداه ۱ می‌شود؛ ولی نزول نمی کند. شایع‌ترین دلیل هم عدم حساسیت به آندروژن‌هاست که به آن 
ب) هرمافرودیسم کاذب زنانه نشانگان TSE‏ می‌گویند. در هرمافرودیسم (دو جنسی) کاذب زنانه. کاریوتایپ بیمار زنانه 
le‏ هرمافرودیسم واقعی | است ولی وضعیت دستگاه تناسلی خارجی ابهام داشته و یا حالت مردانه دارد. 
= - ۳ در واقع کاریوتیپ Aub 4OXX‏ و در بسیاری از نها کروموزوم UX‏ من پدری قسمتی از 
کروموزوم ۷ را با خود حمل می‌کند که در نتیجه‌ی کراسینگ ور نابجا به این کروموزوم 
متصل شده است. این Gist‏ در طول میوز آ پدر (اسپرماتوژتز) رخ می‌دهد. تعدادی از 
هرمافرودیت‌های واقعی نیز کایمر هستند و بدن آنها هر دو بافت »46262 و 4676۷ دارد 
مهم‌ترین ale‏ هرمافرودیسم کاذب زنانه, هایپرپلازی مادرزادی فوق کلیه ([۸)) است. 
این حالت بر اثر نقص در چندین آنزیم مختلف pad‏ فوق کلیه از جمله ۲۱ هیدروکسیلاز 
ایجاد می‌شود و تمامی آنها حالت اتوزومی مفلوب دارند. نقص در هر یک از آنزیم‌های 
سول 1 ۲ مذکور سیب کاهش تولید میزان کورتیزول و افزایش مقدار هورمون آدرنوکورتیکوتروفیک 
foot‏ _ > 


(ACTH)‏ می‌شود. که باعث هیپرپلازی آدرنال می‌شود. 


۲- سندرم ویليامز به کدام دلیل ایجاد می‌گردد؟ 
(دندان‌پزشکی اسفند ۹۶- قطب شیراز همدان و زنجان) 
الف) ریز حذف در بازوی بلند کروموزوم ۷ 

ب) ریز حذف در بازوی کوتاه کروموزوم ۸ 

ج) وارونگی پری‌سنتریک در کروموزوم ۱۲ 

د) جابجایی بین کروموزوم‌های ۵ و ۱۳ 


۴ ایتلا به دیایت از عوارض کدام یک از بیماری‌های BY‏ 
می‌توند باشد؟ (پزشكي و دندان‌پزشکی اسقند AF‏ قطلب 
تهران) ۱ 
الف) ستدرم آتاکسی تلا کنازی | 
& سندرم انجلمن ۱ 
ج) سندرم هیرشپرونگ j‏ 


| د) ستدرم باردت پیدل 


plas -۵‏ یک از بیماری‌های زیر در اثر اقزایش طول 


| تکرارهایسه‌تاییایجاد می‌شود؟ (یزشکی شهریور ۹۵- ۱ 


قطب اصنهان) 
| 
Will‏ دی‌جورج >( ویلسون 
| ج) آلکاپتونوری د) هانتینگتون ۱ 


۶- هموکروماتوز یک بیماری: (پزشکی شهریور HAP‏ 


الف) دارای تفوذ کامل ژتی است. 


ب) زنان را بیش از مردان مبتلا می‌کند. 


| کشوری) 


ج) اغلب در اثر چهش هموزیگوس H63D‏ در ژن BFE‏ 
ایجاد می‌شود. 
د) از نظر ژنتیکی هتروژنوس است 


سندرم ویلیامز ۳2 به علت Bio‏ در بازوی بلند کروموزوم ۷ به وجود آمده و علائمی 
متل هایپرکلسمی و GS‏ آئورت و پولموناری دارد. 
سندرم فریاد گریه ۳ ناشی از حذف در بازوی کوتاه کروموزوم ۵ است و عوارض اصلی آن 
اختلالات یادگیری (عقب‌ماندگی ذهنی تأخیر در رشد و ناراحتی قلبی است 
سندرم اسمیت مگتز 2" به علت از دست رفتن بازوی کوتاه کروموزوم ۱۷ ایجاد می‌شود. 


این بنده خداها نقایص شنوایی و خودآزاری و عقب‌ماندگی ذهنی دارند! 


دی‌جرج ۳7 در cyl‏ سندرم با حذف یا موتوزومی کروموزوم شماره ۲۲ مواجهیم. یکی از ۱ 


مهم‌ترین اختلالات لنفوسیت‌های T‏ بوده نتیجه‌ی تقص در تکامل بن‌بست‌های سوم و چهارم 
حلقوی در هفته‌ی ۱۲ جتینی و در نتیجه عدم تکامل تیموس و پاراتیروئید می‌باشد. تشخیص 
آن بر اساس تظظاهرات ظاهری نوزاد است چون صورت ناهنجار و نقائص قلبی دارد. 
باردت بیدل (BBS)‏ ۳2" جهش‌های مختلف در ژنوم بیماری اتوزومال مغلوب بوده و در 
بیش از یک چهارم موارد به cde‏ جهش در ژن BBS]‏ رخ می‌دهد. عوارض جانبی آن 
هایپرتنشن» هایپ رکلسترولمی» دیابت و چاقیست. 
پرادرویلی (PWS)‏ ۳2" همراه با چهش در بازوی بلند کروموزوم۱۵ پدری ایجاد می‌شود. این 
آفراد پرادرویلی هیپوتوتی شدیدی در دوران نوزادی دارند 
انجلمن (as)‏ ۳2 همانند پرادرویلی ولی جهش در بازوی ath‏ کروموزوم ۱۵ مادری ایجاد می‌شود. 
بقیه سندرم‌های مهم مثل مارقان» نوروقیبروزماتوزو..از تو پاتو بخون! 

) هاننینگتون 2 نوع جهش در بیماری هائتینگتون گسترش تکرارهای سه نوکلئوتیدی 
CAG‏ است. 


آلکاپتتوری ۳ از اختلال در متابولیسم آمینواسیدهای فتیل‌آلانین و تیروزین ناشی می‌شود. 
در این بیماری نوزادان توانایی متابولیزه کردن متابولیت تیروزین یعنی اسید هموجنتیسیک را 
ندارند و این ماده وارد خون و ادرار آن‌ها می‌شود. جهش مربوط به این بیماری در ژن آنزیم 
هموجتتیستبک اسید اکسیداز (HGD)‏ رخ می‌دهد. 

ویلسون ۳ اختلالارئی نوزم مغلوب در متبولیسم مس است که در آن تجمع 
مس در ارگان‌ها و یافت‌های مختلف دیده می‌شود. افزایش تجمع مس احتمالاً ناشی از 
نقص لیزوزوم‌های کبدی در دفع مس از طریق صفراست که نتیجه آن تجمع مس در حد 
توکسیک در کید مغزه کلید. چشم و سایر بافت‌ها می‌شود. ژن معیوب روی بازوی بلند 
کروموزوم شماره ۱۳ قرار دارد. 
هموکروماتوز یک بیماری شایع متابولیسم آهن است که در اثر تجمع آهن اضاقی به وجود 
می‌آید معمولاًبافت‌های GAS‏ بیشترین آسیب را می‌بینند و در آثر تجمع آهن عوارضی 
همانند سیروز ایجاد می‌شود. این بیماری از نظر ژنتیکی بسیار هتروژن است و در مردان 


بیشتر دیده می‌شود. 


بعضی اوقات سانترومر کروموزوم اشتباها 4 جای جدا کردن دو کروماتید. 92 بازوی 
کروموزوم رو از هم جدا می‌کند و ایو کروموزوم به وجود می‌آید. ایزو کروموزوم بازوهای بلند 
کروموزوم ‏ را درگیر می‌کند و Ay‏ صورت 260 نشان داده می‌شود اما برای بازوی کوچک 
اتفاق تمی‌افتد. ایزوکروموزوم شایع‌ترین ناهتجاری کروموزومی است که در زنان each‏ 
ناباروری می‌شود. 

تری‌زومی۲۱ ۳" خطا در میوز آ مادری /شایع‌ترین خطای آناپلوئیدی اتوزومی در 


تولدهای زنده/ در ۴ 9۵ با جابجایی کروموزومی رابرت‌سونین رخ می‌دهد /فاصله‌ی اندام‌ها 


از هم زیاد است عدم وجود خطهای کف دست»علايم چهره ای» مشکلات قلبی و استعداد 
| ابتلا به لوسمی /با آمنیوسنتزه CVS‏ و سونوگرافی قابل تشخیص است/آترزی یا بسته 
| بودن دوازدهه در سونوگرافی از جنین /باافزایش سن مادر احتمال آن افزایش می‌ناید. 
تری‌زومی ۱۸ 2 خطا در میوز پدر یا مادر /احتمال زنده ماندن یک هفته تا یک ماه /قابل 


توارث تیست /انگشتان بهم چسبیده, پاهای گهوار‌ای, فک و کام شکاف‌دا, ناراحتی قلبی 
و دستگاه عصیی مرگزی. 
تری‌زومی ۱۳ (یا سندرم پانو) USS‏ در میوز پدر یا مادر /مشکللات قلبی و نورولوژی» دست 
و پای دفرمیتهء کام شکاف‌دار, پلی‌داکتیلی /با افزایش سن مادر احتمال آن پیشتر می‌شود. 
تری‌زومی ۱۶ © عامل مهم سقطهای جنیتی. عامل اصلی آن مونوزومی 6 است. 
ترنر ۳ خطا در میوز پدری /اغلب سقط می‌شوند /گردن پرده‌داره فرم سین‌ی 
cao yo‏ اختلالات قلبی (علت (lads‏ تخمدان اولید. 
Ley‏ ایکس sl)‏ زن) ۳" خطا در میوز IL‏ مادری /اختلال در یادگیری و تکلم دارند با 
۱ افزایش سن پدر احتمال آن بیشتر می‌شود. 
| کلاین فلتر ۰ خطا در میوز دو مادری / 47226۷ /ساختار بدنی زنانه دارند. 
! ژاکوب ابر موم) ۳ خطا در میوز 11 پدری/ ۷۵۵۰/۷۷ احتمال انتقال به نسل 
tay‏ /مشکل ظاهری ندارنده اختلالات گفتاری دارند. 


نکته! تنها مونوزومی که زنده می‌ماند FOX‏ است که خطا در میوز 1 پدری رخ داده! 


(iS‏ بریم سراغ مبحت مهم موزاییسم دلیل موزاییسم بودن این است که این ناهنجاری‌ها 
بعد از تقسیمات اولیه اقاق افتاده است و در تقسیم میتوزمثلاً کروموزوم ۲۱ در یک سلول 
دو نسخه رفته و PY‏ کروموزومی می‌شود در حالی که در سلول دیگر ۴۵ کروموزوم قرار 
می‌گیرد. حال اگر اين اتفاق در سلول های پیش ساز گنادها اتقاق بیفتد به آن موزاییسم 
گتادی می‌گویند. معمولاً ین افرادفنوتیپ و زتوتیب کاملاًطبیعی دارن ولی فرزندنی با 
بیماری‌های ژنتیکی خواهند داشت. 


HR‏ متماً برو تست تمرینی, به سوال امتعاتت مال این مبدثه و میشه چواپش رارا 


۷- تاهنجاری در plas‏ کروموزوم درصد بالاتری از سقط‌های 
خود به خودی را باعث می‌شود؟ (پزشکی و دندان‌پزشکی 
اسفند -٩۶‏ قطب شیرا همدان و زنجان) 

الف) کروموزوم ۱۶ ب) کروموزوم 

ج) کروموزوم ۲۱ د) کروموزوم ۲۲ 


۸-کدام یک از موارد زیر در مورد سندرم داون غلط است؟ 
(دندان‌پزشکی اسفند ۹۶- قطب تیریز) 

| الف) pauls gigi la‏ قلبی و علائم چهره‌ای در روزهای 
اول نوزادی 0249 می‌شود. 
ب) غربالگری پیش از تولد در کاهش سندرم داون Fy‏ 
است 

| ج) افزايش سن مادر در زمان بارداری در پروز سندرم داون 
sie‏ است. 
د) مادری که یک فرزند مبتلا dy‏ سندرم داون دارد در 
صورت حاملگی فرزند بعدی به میزان ۵۰ درصد مبتلا به 

۱ سندرم دان خواهد بود. 


plas -4‏ یک از مکانیسم‌های زیر شایع‌ترین علت ایجاد 
سندرم ترثر است؟ (دندان‌پزشکی شهریور ۹۵- قطب آزاد) 
(il‏ حذف یکی از کروموزوم‌های ‏ پس از لقاح 

ب) حذف بازوی بلند کروموزوم‌های X‏ پس از لقاح 

ج) حذف کروموزوم ‏ با منشاً میوز پدری 


| 2( ایجاد ایزوکروموزوم طی میوز مادری 


۰- شخصی با دو دودمان سلولی ولی با منشأًژنتیکی 
یکسان دارای کدام یک از ناهنجاری‌های زیر است؟ 
(پزشکی و دتدان‌پزشکی اسفتد ۹۶- قطب شمال و اصفهان 


و کرمان) 

الف) پلی‌پلوئیدی ب) آنیوپلوئیدی 

ج) موزائیسم د) کایمریسم 
٩ ۸ ۷‏ 1 
wy‏ )= 2 3 


\o 


و : 
تعرار سژالات در ۱۲۷ آزمون افیر ز اهمیت مبعث lbp»)‏ اهمیت مبعث Shipley»)‏ 


۵ ۴ 


۱-جهت تشخیص ناهنجاری‌های کروموزومی کذام KASS‏ 
موّثرتر است؟ (دندان‌پزشکی و پزشکی آسفند ۹۶- قطب 


تهران) 


MLPA-MS الف)‎ | 
CGH Array ب)‎ | 
7 


sequencing ج)‎ 


PCR digital droplet (> ۱ 


( ۲-کدامیک از پروب‌های زیر در تکتیک FISH‏ جهت ۲ 


تشخیص آناپلوئیدی کروموزومی در مرحله‌ی اینترفاز کاربرد | 
| دارد؟ (یزشکی شهریور ۹۶ - هشت قطب مشترک) 
الف) رن گآمیزی کل کروموزوم 
>( تلومری 
أ ج) اختصاصی لو کوس خاص 
د) سانترومری 


| 
| 
۱ 


| ۳- هدف از اضافه کردن ماده‌ی «فیتوهما گلوتیتین» به 
محیط کشت در زمان بررسی کروموزومی (کاریوتایپ) خون 

| محیطی چیست؟ 

آلف) تحویک لنفوسیت‌ها به تقسیم سلولی 

>( توقف روند رشد سلولی در مرحله‌ی متافاز 

چ) متراکم کردن کروموژوم‌ها 

د) افزايش حجم سلولی و فاصله‌ی بین کروموزوم‌ها 


۴- روش استاندارد زرین (Gold standard)‏ در | 
غربالگری la tar‏ کدام است؟ (دندان‌پزشکی شهریور HAF‏ 
قطب اهواز) 


FISH ب)‎ PCR (ul 


ج) کاریوتایب د) DNA sequencing‏ 


PU‏ هیهت 


روش‌های 


تشفیس تاهنجاری‌ها ۳ | 


کاریونایپینگ ۰ تخستین روش بررسی تعبیرات کروموزومی» شناسایی سندرم‌ها 
و حذف‌ها. از سلول‌هایی که قابلیت تقسیم دارند استفاده می‌کنند. در بررسی علل ناباروی 
جایگاه ویژهای دارد. کروموزوم‌ها در فاز متافاز تقسیم میتوز قابل مشاهده‌اند. 
CGH‏ (کاریوتیپ مولکولی) ۳ غربالگری و قدرت تفکیک VE‏ برای تتخیص سندرم‌ها و 
حذف و اضافه‌ها در کل ژنوم را انجام می‌دهد. dy‏ شناسایی نقاط شکسته شده کروموزوم 2 
عدم تعادل‌های کروموزومی کمک می‌کند. تمام ۴۶ کروموزوم را با هم بررسی می‌کند. استفاده 
از این روش در مقابل بقیه روش‌ها در شناسایی ناهنجاری‌های کروموزومی موثرتر است. 

7 هیبریدسازی فلوئورسنت درجا ۳ مکان‌یایی ژن‌ها & تالی‌های RNA‏ و 
۸ مستقیماً از روی کروموزوم با این روش امکان‌پذیر است. برای تشخیص اسید 
توکلئوتیدها هم کاربرد دارد؛ اما در شناسایی جهش‌های نقطه‌ای کاربردی ندارد. برای 
تشخیص‌های ناهنجاری‌های ارتی پیش از US‏ و تشخیص پس از تولد فرد Loss) J8b‏ 
Heterozygosity‏ ۵۴)ییماری‌های ژنتیکی بکار می‌رود. در اين تکنیک از پروب‌های 
سانترومری برای تشخیص آنیوپلوییدی کروموزومی در مرحله‌ی اینترفاز سلولی استفاده 
می‌شود. 

برای بررسی کروموزوم‌ها از طریق خون محیطی» نمونه به حجم کمی از محیط 
کشت حاوی فیتوهماگلوتینین که باعث تحریک لنقوسیت‌های T‏ و تقسیم می‌شود اضافه 
می‌گردد. سلول‌ها به مدت ۳ روز در ۳۷ درجه‌ی سانتی‌گراد کشت و تقسیم می‌شونده سپس 
کلشی‌سین به محیط کشت اضاقه می‌شود. این دارو ویژگی بسیار مقید جلوگیری از تشکیل 
دوک داشته» Li‏ تقسیم سلول را در متفاز که کروموزوم‌ها به حداکتر فشردگی خود رسیه‌اند 
و بهترقابل مشاهده هستند متوقف می‌کند. سپس محلول (Sai‏ هیپوتونیک اضافه می‌شود 
که باعث pd‏ گلبول‌های قرمز خون و پخش کروموزوم‌ها می‌گردد. 

٩ روش‌های تشخیص موتاسیون‌های نقطه‌ای‎ CBN) 
و الکتروفورز © برای جهش‌های حذف و اضافه‎ PCR 
الکتروفورز 7 برای جهش‌های جانشینی‎ g RFLP 
کردن موتاسیون‌های خاص‎ Se "برای‎ ARMS PCR 
هم چنین روش‌های کروماتوگرافی مایع و دناتوراسیون /الکتروفورز‎ gOLA ely IDNA 
DNA se- تکتیک‎ 4; DNA حساس به ساختار فضایی /آنالیز منحنی ذوب /توالی‌یابی‎ 


quencing‏ معیار طلایی یا (Gold standard)‏ در غربالگری جهش‌ها می‌گویند. 


اینم بدون که FISH‏ برای آالیز کاریوتیپ انجام میشه و ساترن بلات برای هیبریداسیون 
DNA‏ 
کاریوتایپ Sy‏ فتومیکر و گراف از کروموزوم‌های یک فرده که به صورت استاندارد به ترتیب اندازه 
چیده شده و با روش‌های مختلفی مثل FISH‏ و CGH‏ ميشه آنالیزش کرد. موارد استفادشم در 
تشخیص تعدادی از بیماری‌ها و ناهتجاری‌های ساختمانی کروموزومیه. اینم روشش [ 

برای انجام اين آزمایش ابتدا سلول‌های خون. مغز استخوان, یا بافت‌های جنینی در محیطی 
سرشار از مواد غذایی و ویتامین‌های لازم و در حضور مواد تحریک کننله رشد سلولی تکثیر 
می‌شوند. سپس سلول‌ها در مرحله‌ای از چرخه سلولی که در آن کروموزوم‌ها قابل تشخیص 
باشند متوقف می‌شوند؛ کروموزوم‌ها رنگ‌آمیزی شده و زیر میکروسکوپ بررسی می‌شوند. 
علت اصلی سقطهای مکررء ناهتجاری‌های کروموزومی است که با کاریوتیپ مشخص 
می‌شود. سیستیک فیبروز JMB!‏ ژنی است و با کاریوتایپ دیده نمی‌شود. 

# تستای پيشتر توی تست تمرینیه! 


a 


۲ 7 | 
| تعرار سوالات در ۱۲۷ آزمون افیر | اهمیت مبعث در پز اهمیت مبعت در دتران‌پزمٌلی | 


سیتوخ نت i ۷ | ۵۵ ۱ bya‏ ۲ 
1 ۱- در ستدرم لی‌فرایتی Gow { Li-Feraumeni Syn-)‏ سرطان خیلی گسترده‌ست و تو پاتولوژی مفصل گفته شده. اگه اینجا نقصی 
ate gens (drome‏ در ژنه ۰......مشاهده ‏ دیدی بدون تو یاتو خوندیش! 


می‌شود؟ (پزشکی شهریور ٩۳‏ - کشوری) 


253 ژرمینال - ژن‎ (ill 


سندرم لی‌فرامنی غالبا به واسطه‌ی وجود یک جهش ایه‌ی زاینده (germline layer)‏ 


در ژن 53 ایجاد شده و pris‏ به کسب آمادگی جهت Mal‏ به طیف وسیعی از سرطان‌ها 
ب) سوماتیک - ژن BRCAL‏ 
| می‌گردد. این سندرم اتوزوم غالب است و یک فرد بیمار با احتمال ۵۰ درصد چهش را 
ج) زرمینال -زن BRCAL‏ | 
| دا سوماتیک -زن 1۳۵۲ أ به نسل بعد منتقل می‌کند. در این سندرم» سرطان در Gb‏ تسل‌های متمادی در سنین 


پایین‌تری رخ می‌دهد. زیرا محصول پروتئینی ژن جهش يافته p53‏ به عنوان محافظ ژتوم 
عمل تمی‌کند و تجمع جهش‌ها در سلول سرانجام منجر به تشکیل تومور می‌گردد. 


۱ 3 شایع‌ترین ژن جهش يافته مرتبط با سرطان cpl cul‏ سرطان» سرطان 
۲- شای‌ترین ژن جهش‌یافت‌ی شناخته شده در بین ژنهای ۱ CHP AY‏ رن جهس BBY‏ مرتبط با سرطان oe‏ سرطان» سرطان 


مرتبط b‏ سرطان کدام است؟ (دندان‌پزشکی استند4۶- . | پستان» رتینوبلاستوما و.- در ME‏ پدیده دوضربه‌ای سرطان جای می‌گیرند؛ یعنی ضربه‌ی 
قطب آزاد) 


اول به آلل اول قبل از تولد و به صورت ارثی است و ضربه‌ی دوم هم تحت محیط به آلل 
sis Ga : AP i‏ ۱ ۲ 

اف ۳ 9 دوم وارد می شود. پس این سرطان‌ها دو فرم دارند که هم تحت محیط و هم ژنتیک ایجاد 
RET(s TPS3 te‏ 


شده و فرم خفیف که فقط تحت محیط ایجاد شده است. 

3 پروتتین توموری (1۳53) هم نامیده می‌شود. یک ژن سرکویگر سرطان است که 
روی کروموزوم ۱۷ رمزگذاری شده است. در صورت آسیب DNA‏ ژن ۳53 از ادام‌ی 
al,‏ جلوگیری مي‌کند. سه کار مهم این ژن AB‏ آپوپتوز بازدارندگی از جهش ژنوم و 
جلوگیری از رگ‌زایی است. 


۳- عامل ایجاد کننده‌ی لنقوم بو ر کیت کدام است؟ 
الف) ترانسلو کاسیون ٩:۲۱‏ 

ب) ترانسل وکاسیون ۸۰۱۴ 

ج) ترانسلو کاسیون ۸۰۲۱ 

د) ترانسلوکاسیون ۲:۱۴ 


۳ 
۴- تمامی موارد ذیل در مورد سرطان پستان صحیح است. 


به جز: (دندان‌پزشکی شهریور ۹۶- قطب مشهد) 

آلف) چهش‌ها می‌توانند از پدر یا مادر به فرزند منتقل 
گردند. 

ب) معمولا تجمع خانوادگی (Familial clustering)‏ 


دیده می‌شود. 
ج) جهش ژن‌های 6۸1 و BRCA2‏ مي‌تواند منجر 
به ایجاد سرطان پستان شود. 


د) در اغلب موارد بیماری ارثی محسوب میگردد. 


> سوّالات در ۱۲۷ آزمون افیر | اهمیت مبفث‎ ail’ 


در سلول‌های مغز استخوان افراد مبتلا به CML‏ نوعی کروموزوم به نام کروموزوم 
فیلادلفیا وجود دارد که در واقع همان کروموزوم ۲۲ است که در قسمت انتهای باروی ٩‏ 
یک abd‏ از آن با ناحیه از بازوی بلند کروموزوم ٩‏ جایجا شده است. در اثر اين انتقال 
کروموزومی دو ژن BCR‏ و ۸۱ درکنار هم قرار می‌گیرند و الحاق می‌شوند که به صورت 
عبارت ژنتیکی (۲)9:22()034:011 ABL-BCR‏ نمایش داده می‌شود. این سلول‌ها بدون 
هیچ مرگی Liye‏ تکتیر می‌شوند و سطح آنها در خون Ye‏ می‌رود. طحال اين افراد بزرگ 
است و از دهه‌ی چهارم زتدگی بروز می‌کند. 
py ad‏ بورکیت اتوزومال موب بوده و بر اثر جابجایی بین کروموزوم ۸ و ۱۴ رخ 
می‌دهد که زن comye‏ در کنار آنتی‌بادی قرار گرقته و شروع به همانندسازی و ایجاد 
سرطان می‌کند. Lager‏ در کودکان بروز می‌کند. 
37 ورائت سرطان سینه اتوزومی غالب بوده و ژن مسئول بیماری بر روی بازوی بلند 
کروموزوم ۱۷ قرار دارد که BRCAI‏ نام دارد. در بخشی از خانواده‌های مبتلا به سرطان 
سینه ژن 13136۸2 روی کروموزوم ۱۳ دچار ناهنجاری شده است. 
تقریاً ۴۰ تا ۵۰ درصد از خانوده‌هایی که در سنین owl‏ به سرطان سینه‌ی اتوزومی غالب 
مبتلا می‌شونده در ژن BRCAL‏ جهش دارند و از طرقی افراد حامل جهش در این ژن در 
طول عمر خود ریسک ۶۰ تا ۸۵ درصد برای ابتلا به سرطان سینه دارند. زنانی که جهش در 
ژن 1310۸1 دارند احتمال بیشتری برای ابتلا به سرطان تخمدان دارند و هم‌چنین مردان 
حامل اين جهش (BRCA2)‏ با سرطان پروستات درگیر می‌شوند. 
سازوکارهای اپی ژنتیکی در آیجاد سرطان همراه با هایپرمتیلاسیون در جزایر 62۳6 ژن‌های 
مها رکننده‌ی تومور منجر به افزایش احتمال خطر ابتلا به سرطان می‌گردد یا باعث افزایش 


بیان انکوژن‌ها می‌شود؛ ولی تغییری در ساختار رشته توکلئوتیدی ایجاد نمی‌کند. 


و تست تمرینی رو tata‏ بروا os bmw‏ پرسوّال و dies eal,‏ از رست بری! 


ways |‏ و آزمول‌های پیش از 27 | 2۹ 


lS - ۱ |‏ مور زیر از للتشخیص قبل از ود است به 
جز (دندان‌پزشکی اسفند ۹۶- قطب اصقهان) 

ب) سن بالای پدر 
ج) فرزند قبلی به ناهنجاری کروموزومی 
am |‏ خانوادگی یک اختلال تک ژنی 


| الف) سن پالای مادر 


73 روش‌های تشخیص پیش از تولد به دو دسته‌ی sae‏ و متماهیی تقسیم 
می‌شوند و معمولاً در حالت‌هایی مانند افزایش سن مادر, سایقه‌ی خائوادگی یک اختلال 
تک ژنی یا فرزند قبلی مبتلا به یک بیماری ژنتیکی ضرورت می‌یابند. 


روش‌های غیرتهاجمی ۳ سنجش آفافبتوپروتتین سرم مادرء سونوگرافی» جدا کردن سلول ار 


جنینی از گردش خون مادر. 


روش‌های تهاجمی 7" آمنیوسنتز نمونه‌برداری از پرزهای کوریونی» کوردوسنتزه PGD‏ 
فتوسکوپی (ایجاد تصویر Gaede‏ از جنین) 
دیستروفی دوشن در pil‏ نقص کروموزوم X‏ و بیان نشدن پروتنین دیستروفین بوجود 
می‌آید. پس نقص کروموزومی نیست که با کاربوتایپ دیده شود. علائم آن در اوایل تولد 
و تا قبل از ۶سالگی خفیف است و در دوره‌ی جنینی هم با سونوگرافی و فتوسکوپی دیده 
| نمی‌شود. پس بهترین راه بررسی ژتتیکی و نمونه‌گیری از پرزهای کوریونی است. 
GE‏ نمونه‌برداری از پرزهای کوریونی (Chorionic villus sampling)‏ و یا CVS‏ برخلاف 
آمنبوسنتز قدر است در سه ماهه‌ی اول حاملگی وضعیت جنین را تجین نماید. این روش معمولاً در 
| هفته‌ی ۱۰ تا ۱۲ حاملگی انجام می‌شود. CVS‏ احتمال ۱ تا ۲ درصد سقط جنین دارد. با این روش 
ole |‏ سندرم ofl‏ تولیتکراری CAG‏ در هانتیگتون و. را تمخیص ob‏ این روش احتمال 
lad‏ ناشی از نمونه برداری اشتباه یا خطای میتوزی سلول‌های تروفوبلاستی کشت شده وجود دارد. 
فتوسکوپی Cady‏ چنین به وسیله‌ی یک آندوسکوپ است. این تکنیک از رده خارج شده 
است. آگرچه هنوز قتوسکوپی هر از گاهی در سه‌ماهه‌ی دوم برای تشخیص حضور اختلالات 
ظریف ساختمانی جنین به کار می‌رود. 
کوردوسنتز همراه با فتوسکوپی و یا اولتراسونوگرافی انجام می‌شود که طی آن از یکی 
از عروق بند ناف مقدار کمی نمونه‌ی خون جنینی برداشته می‌شود. لذا از نظر زماتی در 
سماهه‌ی دوم انجام پذیر است. 
آمنیوسنتز یک تکنیک پزشکی تشخیص IS‏ از تولد می‌باشد که در طی آن مقدار کمی 
از مایع آمنیون گرفته می‌شود و مورد بررسی ژنتیکی قرارمی‌گیرد. این شیوه معمولاً در 
سدماهه‌ی دوم و بین هفته‌ی ۱۴ تا ۱۶ انجام می‌گیرد. اگر زودتر انجام شود جنین دچار 
کمیود ale‏ آمتیون می‌شود. آمنیوسنتز یکی از رایج‌ترین روش‌های تهاجمی تشخیص 
پره‌ناتال در سه ماه‌ی دوم بارداری است. این روش نیز ۰.۵ تا ۱ درصد احتمال سقط جنین 
دارد. در هر 99 روش احتمال امکان بررسی اختلالات از طریق کاریوتیپ وجود داشته و 
ریسک سقط جنین در CVS‏ بیشتر از آمینوستتز است. 
3 سح آلفافیتوپروتئین و استریول غیرکونژوگه در هفته‌ی ۱۶ حاملگی‌های حاوی سندرم 
داون در خون ple‏ و جنین پائین‌تر از حد طبیعی و سطح 1000[ نیز افزایش يافته استه به 
ندازه‌گیری اين سه مارکر شیمیایی تست سهگانه گویتد. در تری‌زومی ۱۸ هر سه تا مارکر تست 
سدگانه کم می‌شه. 
بسیاری از حاملگی‌هایی که در WUT‏ جنین مبتلابه نوع باز NTD‏ است با توجه به سل 
بالای AFP‏ در هفته‌ی ۱۶ حاملگی در سرم مادر شناسایی می‌شوند. جنین‌هایی که NID‏ 
باز دارند بر اثر نشت مایعات داخلی بدن سطح آلفافیتوپروتلین بالابی در مایع آمتیوتیک و 


هم‌چنین خون مادر دارند. 


۲-اگر مادری ناقل پیماری دوشن باشد کدام یک از 
متدهای زیر چهت بررسی جنین منأسب‌تر است؟ (پزشکی و 
دندان‌پزشکی شهریور ۹۵ - قطب شمال) 

الف) اولتراسونوگرافی ‏ ب) کار یوقایپ 

ج) فتوسکویی د) نموف گیری از پرزهای کوریونی 


۳- اصلی‌ترین مزیت نمونه گیری CVS‏ چیست؟ (پزشکی ( 
اسنند ۹۶- قطب زنجان) 

الف) نیاز dy‏ سقط را منتفی می‌سازد 

ب) امکان تشخیص پیش از تولد در سه ماهه‌ی اول بارداری 
ج) عدم احتمال ایجاد آسیب فیزیکی به جنین 

د) غیر تهاجمی بودن روش و خطر پایین احتمال سقط 


۴- سطح سرمی Lill‏ فیتوپروتئین در سندرم دأون و نقایص 
لولهی عصبی (NT)‏ به ترتیب از راست به چپ چگونه 
pl‏ می‌کند؟ (پزشکی اسفند ۹۵- شهیدبهشتی) 

الف) کاهش- کاهش 


ب) افزایش- افزایش 
ج)افزایش- کاهش 
د) کاهش- افزایش 


۱۸ 


| 
۱ 


۱ 
| 


| 
۱ 


4 


@ حداقل زمان مورد نیاز جهت دریافت نتیجه‌ی آنالیز کاریوتایپ خون محیطی بیمار 
مشکوک به ستدرم داون به روش گیمسا چقدر است؟ یک هفته 

0 تشخیص Sai‏ پیش از لانه‌گزینی است. وقتی قبل از لانه‌گزینی بررسی سلولی 
کنیم آگه مش کلی داشت Mel‏ لانه‌گزینی نمی‌کنيم که بعاً بخوایم سقط Seed‏ اینم روش کار dicd ae ao PRD ce ٩‏ ی 


در این روش با استفاده از داروهای هورمونی باعث می‌شوند تا زن چندین تخمک را آزاد | می‌باشد. (پزشکی شهریور ٩۳‏ - قطب تهران) 


۵- کدام گزینه در خصوص PGD‏ و 18۷0 درست است؟ 


کند و سپس cyl‏ تخمک‌ها را جمع‌آوری کرده و با یک اسپرم از طریق تزریق اسپرم به ( ب) (۷1 از طريق نمونه‌گیری از خون مادر در هنته‌ی ۳۰ |[ 
داخل سیتوپلاسم تخمک (ICSI)‏ ترکیب می‌کنند. سپس در محیط کشت رشد می‌دهتد | حاملگی اتجام می‌شود. ۱ 


تا به مرحله‌ی هشت سلولی پرسد. یک یا دو عدد از سلول‌های در حال رشد را acto‏ | چ) (۳6۶ در sein‏ ۱۲ حاملگی از طریق آمتیوسنتزانجام 


و نمونه‌برداری و به روش PCR‏ آنالیز می‌کنند.رویان‌های غیرآلوده a‏ امید آغاز حاملگی 9 | 
زه خ ۲ ۳ د) برای بیماری‌هایی مانند آلبینیسم, Le JEPGD‏ 

با جنینی که عاری از هرگونه خطر ایتلا به بیماری است به داخل رحم منتفل می شوند ee‏ 

purr‏ سا 


خلاصه‌ش کتم برات یعنی بررسی ژنتیکی رویان قبل از ورود به رحم (مرحل‌ی هشت 
سلولی) در IVE‏ میزان بروز دوقلوزایی در فرزندان حاصل از بررسی ژنتیکی رویان قبل از 
ورود به رحم (مرحل‌ی هشت سلولی) در IVE‏ حدود ۵_۲ برابر پیشتر است. مهم‌ترین قدم 
قبل از انجام PGD‏ شناسایی جهش زنتیکی مربوط به والاین است. با این روش اختلالات 
تک‌ژنی» بیماری‌های وابسته به جنس و ناهنجاری‌های کروموزومی قابل تشخیص است. 
مثل آلبپنیسم! این روش نیاز یه سقط قبل یا حین بارداری منتفی می‌کند. 

PND‏ برای تشخیص بیماری‌های تک‌ژنی مثل تالاسمی انجام می‌شود بت AD OM‏ ( در ه مامه‌ی اولباداری کدام یک از عوامل زیر 
زوجین اقل شناسایی می‌شود بعد از آن در هفته‌ی دهم بارداری از جنین نمونه‌برداری می‌شود. | تراتوژن محسوب نمی‌شود؟ (دتدان‌پزشکی اسفند ۹۶ قطب 


اینم یه نکته از بهداشت برای یلدآوری عوامل میکروبی که تراتوژن بودن یادته؟ | Gasd‏ 


ِ ۲ 2 | الف) میا Blo‏ نا 
TORCH‏ بود توکسوپلاسماء سرجه سیتومگالوویروس» آبله مرغان» هربس ۱ sc‏ ین ۱ 
ج) توکسوپلاسموز د) سرخجه 

8 5 ۳ ۳۳ aS , برو تست تعرینی توی اپ‎ Ss TE 

ret eee a ss‏ ی ای تحص سر وس سیب سس سس مس 
ام مبفث تعرار سوالات در ۷ آزمون pl‏ | اهمیت مفت در ew hy‏ هبفث Ail ne‏ 

اج ی سس تست سس تن پچ aie‏ 

۱ اللوهای توارث | اقا | v‏ 
Ls‏ از تستای Come oul‏ مربوط به جدول توی مبحه. اگه بتونی حفظش کنی | ساده‌ی plas glace‏ گزینه 
ladle‏ درست آست؟ (پزشکی و دندان‌پزشکی آسفند ۹۶-مشترک) 


الف) آکندروپلازی مقلوب ag il‏ ارث می‌رسد 
این که Lal‏ دقیقا تعریفشون چی هست رو جلوتر سرجای خودش کامل توضیح دادم اما مندل | ب) در ناهنجاری‌های غالب اتوزومی رخ داده چند 
آثری(/0110670۳1) دیده نمي‌شود. 
ج) هم غالبی برای دو صفت آللی که در هر دو حالت 
قانون Jol‏ قانون تفکیک ژن‌ها که رقتار کروموزوم‌ها رو طی میوز توصیف AS go‏ و میره ‏ هموزیگوس بیان می‌شوند به کر می‌رود. ۲ 
۱ ۱ د) در ناهنجاری‌های غالب اتوزومی یک فرد مبتلا معمولاً 
تو بحث آنافاز و جدایی گامت‌ها. دارای یک والد میتلا استء 
قنون ppp‏ قانون جور شدن مستقل ژن‌ها است که میگ آلل‌های موبوط به هر صفت بدون 286 


بر صفات دیگه از هم تفکیک می‌ثنن و مال وقتیه که آلل‌ها روی کروموزوم‌های متفاوتی باشن, 


خدا بیامرز سه تا قانون داشت 


قانون سوم “O‏ قانون غالبیت هست که طبق این قانون یک جاندار با دو آلل غیریکسان 
حالت ظاهری آللی رو نشون می‌ده که غالبه. طبق همین قانون آخر جواب معلوم شد! باید 
گزیته‌ای anh‏ که لیه. 


هیچ راهی NE‏ یز هف کررن جرول YW UD eth‏ 


اتوزومال غالب اتوزومال مغلوب وابسته به جنس وابسته به جنس 
مغلوپ ۱۷ 
رتینوبلاستوما. ‏ گزرودرماپیگمنتوزا کوررنگی رافیتیسم مقاوم یه | 
کره‌هانتیگنتون. سیستیک فیبروز میویاتی عضلانی ویتامین 1 
پسوریازیس سندرم هورلر دوشن yall‏ آورنیتین 
آکندروپلازی گالاکتوزمی شب کوری ترنس کاریامیلاز 
استئوژنز ایمپرفکتا آلکایتتوری هموفیلی سندرم رت 
دیستروفی هموسیستتوری فاویسم 
میوتوتیک فتیل کتونوری سندرم آلبرایت 
cal‏ پلی کیستیک آبینیسم سندرم لش نیهان 
سندرم مارفان سندرم ترتر ستدرم هانتر 
پلی‌داکتیلی آنمی داسی JSS‏ 
هیپ رکلسترولمی شربت افرا 
خانولدگی SMA‏ 
نوروفییروماتوز 


توارث وابسته به جنس غالب در زنان شایع‌تر است. 
کته در بیماری‌ای مثل هموفیلی ممکنه کروموزوم X‏ غیرفعال بشه که به اين پدیده میگن 
پدیده‌ی لیون. 
که اگر توارث به جای X‏ در ۷ قرار بگیره یعنی وابسته به ۷ باشه بهش میگن توارت 
هولاندریک که ققط از پدر به پسر می‌رسه. حالا اگه فقط به دختر برسه خب معلومه وابسته 
به جنسه, اگه همشون مریض Gye‏ هم ASE‏ 
کت بیماری اوتیسم هم الگوی مشخصی نداره» فقط نکته‌ی مهمش ایته که توی پسرا تقریبا 
۴برابر دختراس. 
کت اینم بدون که (online mendelian Inheritance in man)OMIM cebu‏ اطلاعات 
مخصوص بیماری‌های تک ژنی رو ارایه میده! شک داری بزن سرچ کن! 
در الگوی hy‏ اتوزومی غالب برای آن که فرزند میتلا گردد حداقل باید یکی از والاین 
دارای یک کپی از ژن عامل بیماری باشدء که این به معنای مبتلا بودن یکی از والاین است. 


۲- الگوی توارئی بیماری‌های زیر (به ترئیب از راست به 
چپ) کدام است؟ (یزشکی و دندان‌پزشکی شهریور ۹۵- 
| قلب همدان) 
| فنیل کتونوری, مارفان. آتروفی عضلاتی ASMA) pele‏ 
| نوروفیرومتوز 
۱ الف) اتوزوم مغلوپ. وایسته به 25 الب اتوزوم مغلوب» 
۱ آنوزوم غالب 
پ) اتوزوم مغلوب, اتوزوم غالب. وابسته Kay‏ مغلوب, اتوزوم 
غالب 
ج) اتوزوم مغلوب. وابسته به 6 غالب اتوزوم معلوب. وابسته 


به X‏ غالب 


| د) اتوزوم مغلوپ. اتوزوم غالب. اتوزوم مغلوب, اتوزوم الب ۱ 


pla ساده‌ی مندلی‎ cay الگوهای‎ LL J در‎ -۲ | 


| گزینه درست است؟ (پزشکی و دندان‌پزشکی اسفند ۹۶- 
أ۱ 


الف) آکندروپلازی با الگوی مغلوب آتوزومی به به ارث 
می‌رسد 


ب) در ناهنجاری‌های قالب اتوژومی رخ داده چند 


(PHotrapy)s,i1‏ دیده نمی‌شود. 

ج) هم قالبی برای دو صفت QUT‏ که در هر دو حالت 
هموزیگوس بیان می‌شوند به کار می‌رود. 

د) در ناهنجاری‌های غالب اتوزومی یک فود مبتلا معمولا 
دارای یک والد میتلا است. 


plas -۴‏ یک از پیماری‌های زیر با اختلالات دندانی همراه 
است؟ (دندان‌پزشکی اسنند۹۶- قطب آزآد) 
الف) آکندروپلاژی 


ب) دیستروقی اکتودرمی 


ج) دیستروفی عضلاتی دوشن 
د) دیستروفی میوتونیک 


| ۵- یک ناهنجاری به آرث رسیده با قنوتیپ یکسان باجهش 


در پیش از یک ژن...-.-است . (دندان‌پزشکی اسفند ۹۵- 


قطب شیرازا 

الف) ناهمگونی لوکوسی (هتروژنیتی لوکوسی) 
ب) تاهمگونی آللی (هتروژنیتی آللی) 

ج) هتروزیگوت 

د) هوموزیگوت 


۶- اصطلاح هتروپلاسمی در کدام یک از موارد زیر مورد 
استفاده قرار می‌گیرد؟ (دندان‌پزشکی شهریور ۹۶- قطب 
آهواز) 


الف) بیماری‌های اتوژومی مغلوب 


| ب) پیماری‌های اتوزومی غالب 


د) بیماری‌های ge‏ کندریایی 


7 مقلوب واسته به جنس 


سندرم مارقان یک بیماری آتوزومال غالب است که جهش در ژن شماره‌ی ۱۵ 
(قیبریلین) رخ داده. اندام‌های اين افراد کشیده‌تر و بلندتر از اقراد عادی است. پیشنهاد می‌کنم 
یه تگاهی به خصوصیات بیماری دوشن هم بندازی محنی احتیاط! بین دیستروفی‌ها فقط 
توع اکتودرمیه که ناهنجاری دندون و مجاری Bye‏ میده! 
که دررفتگی مادرزادی لگن از مفصل ران با Developmental Dysplasia of the Hip‏ 
یه نوع بیماری مادرزادیه. 
کت زخم معده بخاطر هلیکوباکترپیلوری و استرسای دارویی و روانیه. ژنتیک نداره. 
این چند نکته راجبه هموفیلی رو هم داشته باش! هموفیلی دو نوع داریم کلاسیک و 
غیرکلاسیک که نوع کلاسیکش همونه که همه بلایم هموقیلی ‏ جهش در قاکتور ۸ اتعقاده 
و نوع غیرکلاسیک یا جهش توی فاکتور نهمه انقعاده. 
(ED‏ هتروژنیتی لوکوسی ۳ زمانی که جهش در لوکوس‌های مختلف در ژن‌های مختلف 
رخ می‌دهد. اثر تخریبی هر جهش به تنهایی برای ایجاد بیماری کافی نیست و فقط وجود 
همزمان هر دو جهش منجر به بیماری می‌شود. مثل بیماری فنیل کتونوری با تولد فردی 
سالم از دو فرد اتوزوم مقلوب. 
هتروژتیتی کلینیکی ۳ افراد مبتلا به یک بیماری که شکل بالینی و پاسخ درمانی متفاوت 
را نشان می‌دهند. 
هتروزنیتی آللی 7 در یک لوکوس Gee‏ چندین چهش مختلف رخ می‌دهد و باعث 
تظاهرات بالینی بسیار متفاوت می‌شود. 
هنتروزیگوت مرکب 7" برای توصیف ژنوتیبی بکار می‌رود که در آن دو Bl‏ جهش یافته‌ی 
مختلف از یک ژن وجود داشته باشند. نه یک آلل طبیعی و یک آلل جهش ياقته 
(EID‏ هتروپلاسمی یکی از عوامل مهم در تعین شدت نقائص میتوکندریابی است. در واقع 
با پیگیری mtDNA‏ يا DNA‏ میتوکندری می‌توان به آن رسید. اختلالات میتوکندریایی 
مشکلات و بیماری‌های گستردهای را در بر دارد مثل LHON/CPEO/KSS /ME-»‏ 
5 -. بیماری میتوکندربایی به تعداد نسخه‌های جهش يافته در سال اول زندگی هم 
پستگی داره! دیزومی تک والای هم به این معنیه که فردی هر دو کروموزوم خودش رو از 
یه والاش به ارث یبرد 
اگر بیماری‌ای مثل تنگی خدادادی پیلور یا اسکیزوفرنی آمد بدان و آگاه باش که یحتمل 
چند عاملی است. بیماری تنگی پیلور در پسران ۵ برایر دختران دیده می شود پس وقتی یه 


دختر مریض بشه دیگه اوضاع اون خانواده خیلی داغونه! 


در اغلب موارد بیماری عروق کروتر حالت چندعاملی یا پلی‌زنیک دارد. طیف وسیعی 
از عوامل ژتتیکی و محیطی که باعث بروز زودرس آترواسکلروز می‌شود شناسایی شده است. 
شتاخته شده‌ترین عوامل محیطی شامل عدم تحرک کافی, کلسترول بالا و سیگار است. 
نوروپاتی آرثی عصب بینایی لیر (LHON)‏ پیماری ارتی با ضعف بیتایی چشم‌ها و فقدان دید 
مرکزی می‌باشد. علت اولیه‌ی فقدان دید جهش در DNA‏ میتوکندریایی است. 

کته ژن‌های سندرم اهلرز دانلوس و رتینیت پیگمنتوزا از هر چهار طریق می‌تونن به ارث 
برسن و ارزش خاصی برای طرح Se‏ ندارن. 

یک صفت غالب اتوزومی صفتی است که در حالت هتروزیگوت» (یک آلل طبیعی 


| و یک آلل غیرطبیعی یا جهش یافته) خود را نشان دهد. تورث غالب اتوزومی به انقال 


عمودی هم نسیت داده می شود. گاهی جهش‌های جدید غالب به علت بالا بودن سن پدر 
رخ می‌دهد که نمونه‌ی آن آکندروپلازی است. 

هیپرکلسترولمی خانولدگی شایم‌ترین بیماری تک ژنی انسانی است و به صورت اتوزومال غالب به ارث 
می‌رسد. مشکل اين ییماری اختلال در گیرنده‌های LDL‏ بوده و قبل از تولد قابل تشخیص است. 


"] 3) یک بیماری با الگوی ورانتی مشخص, امکان دارد در اثر جهش در بیش از یک 


ژن به وجود آید. این پدیده را ناهمگونی جایگاه زنی گویند. Mia‏ مشخص شده است که 
نقص شنوایی اعصاب شنوایی ورائت اتوزومی مقلوب GLE‏ می‌دهند. ناشنوایان به واسطه‌ی 
آموزش و حضور در جمع سایر ناشنوایان» اغلب تصمیم می‌گیرند با اشنولیان دیگر ازدواج 
کتند. اگر هر دو شخص نسبت به یک ژن مغلوب» هموزیگوت باشند MES!‏ می‌رود که 


| همه‌ی فوزندان آنها as‏ تاشنوایی مبتلا شوند. 


\ خانواده‌هایی شناخته شده‌اند که در آنها همه فرزندان والدینی که ژن‌های اتوزومی مغلوب 


داشته و تاشنوا بوده‌انده شنوایی طبیعی داشته و به اصطلاح هتروزیگوت دوگانه و یا Het-‏ 
erozygotes Double‏ هستند. axl!‏ ما آزون خانواده‌هاش نیستیم) این پدیده را این‌گونه 
می‌توان توجیه کرد که والدین آنها نسبت به آلل‌های جهش يافته در جایگاه‌های ژنی 
مختلف هموزیگوت بوده‌نده یعنی چند رن مختلف می‌تواند نقص شنوایی اتوزومی مغلوب به 
وجود آورند. لته ناهمگونی می‌تواند در سطح آللی هم روی دهد. در اکتر اختلالات (FIST‏ 
مانند تالاسمی بتا تعداد زیادی جهش شناخته شده‌اند که مسئول بیماری هستند. 

ool SID‏ وجود دارند که دو جهش مختلف را در یک جایگاه ژنی دارند. این افراد 
هتروزیگوت‌های مرکب و یا Compound Heterozygotes‏ نیز نامیده می‌شوند. این 
پدیده حالتی به نام ناهمگوتی چهشی را به وجود می‌آورد. بیشتر اقراد Mize‏ به بیماری 
اتوزومی مفلوب» هتروزیگوت مرکب هستند و نه هموزیگوت حقیقی, مگر آنکه والدین آنها 
پا هم رابطه‌ی خویشاوندی داشته باشند که در این صورت یک جهش را از یک جد مشترک 


به ارث برده‌اند. 


pla -۷‏ یک از بیماری‌های زیر از راست به چپ به علت 
اختلال تکژنی. کروموزومی و مولتی‌قاکتوریال به وجود آمده 
است؟ (دندان پزشکی اسفند AF‏ قطب تبریز) 

الف) توروفیبروماتوز- کوررنگی - سندرم داون 

(ops‏ آلبیتیسم - سندرم فریاد گربه -سرطان 

چ) هابیر کلسترولمی- آلبینیسم - سندرم داون 

د) ستدرم مارقان- سرطان- کوررنگی 


۸- خطر بروز کدام بیماری با افزایش سن پدر در فرزندان 

| افزایش می‌یاید؟ (دندان‌پزشکی اسفتد ۹۶- قطب 

۱ a 
تبریز)‎ 

| الف) آکندروپلاژی پ) سیستیک فییروژیس [ 


| ج) دیستروفی عضلانی میوتونیک ‏ د) هانتینگتون 
#ب 


-٩‏ فرزند شنوای حاصل از دو فرد ناشنوا با الگوی توارئی 
مقلوب اتوژومی دارای کدام یک از ژتوتیپ‌های زیر است؟ 
(پزشکی شهریور -٩۳‏ قطب مشهد) 


Compound Heterozygotes الف)‎ 
Homozygotes ب)‎ 


Heterozygotes Double ج)‎ 


Hemizygote د)‎ 


[ ۱۰- کدام یک از مورد زیر در خصوص هتروزیگوت eS pe‏ 
| نادرست است؟ (دندان‌پزشکی اسقند ۹۶- قطب شیرازء 
۱ همدان و زنجان) 
(Lill‏ بیماری‌های اتوزومال مغلوب در این حالت بیماری را 
نشان می‌دهند. 
پ) پیماری‌های وابسته ay‏ 26 مقلوب در آين حالت در 
دختران بیماری را نشان می‌دهد. 
چ) هر دو آلل ژن معیوب موتاسیون را نشان می‌دهند. 
۱ د) موتاسیون در دو ژن که علائم متفاونی را در فرد بیمار 
۱ نشان می‌دهد. 


توارت‌پذیری یعنی میزان دخالت زنتیک در حالت‌های مختلف پروژ یک صفت. به MN‏ توارشپذیری صفتی در اتسان ۷۰ درصد al‏ یعتی. 


زبان ساده اگر توارت‌پذیری چیزی ۷۰ درصد باشه؛ یعنی تفاوت بین ۰ درصد اقراد برای ‏ (دندان‌پزشکی اسنند۹۶- فطب آزاد) 
الف)۰ ۷۵۷ تحت‌تأثبر ژنتیک و ۷۵۳۰ متأتر از محیط است 


این صفت» اتنیکه. نه این که این صفت ۷۰ درصد ژنتیکیه ۳۰ درصدشم تحت تأثیر محیط 
این صفته }5 این که این و POI‏ ( ب) ۷۰ درصد ارثی و ۳۰ درصد ابی‌ونتیک است. 


باشه) اکه نگرفتی یه بار دیگه بخونش می‌فهمی! ج) 7۵۷۰ ارثی و ۷۵۳۰ متأثر از جنس است. 
د) ۷۵۷۰ تقاوت‌ها در اين افراد برای این صفت تحت‌تأثیر 


i ۱ ۱‏ عوامل ژنتیکی است. 
فتیل کتوتوری (PKU)‏ یک بیماری تک ژنی اتوزوم لوب و congenital‏ (مادرزدی سس تس 
ab ol ede cul 5‏ درم PAH} ; Wi‏ ۲- نقص آنزیمی در پیماری فنیل کتونوری منجر به | 
که بهتر بگیم خدادادی) است. 5 ن Lid‏ + کسیالاا 
بهتر بگیم خدادادی) آن نقص در ژن فنیل‌آلانین هیدروکسیلاز Pn een, (PAH)‏ 
است. یک فرد مبتلا از بدو تولد و حتی قبل از تولد با افزایش فنیل آلانین در خون مواجه | اسفندع۹-قطب شیراز وهمدان) 


است. از آنجا که اين افراد اسید آمینه فنیل آلانین را نمی‌توانند تجزیه کنند» مقدار فنیل الف) سیستین 


| 

| 

آلانین در خون و در نتیبحه در مغز افزایش می‌یاید که عقب‌ماندگی ذهنی میده و رزیم غذایی ۱ ج) تیروزین 
۱ 

\ 


ب) فنیل آلائین 
حاوی فنیل‌آلانین oS‏ می‌تونه مانع عقب‌افتادگی ذهنی در بیماران بشه. واسه همین تست ey‏ ملائین 


غربالگری گوتری انجام می‌دیم و سعی می‌کنیم بیمارا رو در بدو تولد شناسایی کنیم. 
# برو تست تمرینی! 


= 1 ۳۳ ra 
تا مبفث تعرار سوّالات در ۱۲۷ آزمون افیر  اهمیت مبفث در پزشلی : اهمیت مبفث در رئرا‎ 


۷ | ۵ i Pe | ala pads ۱ 


gi‏ کتابای دانشگاهی و رفرنس یه روش دید افقی و عمودی رو برای تشخیص الگوها | ۱- بررسمی شسجرهنامه‌ی یسک بیماری ارشی نشان 
(gotta.‏ این است که بیساری فقط By‏ 3 
گفته اما من یه الگو بهت میدم که رو همه جواب بده شک هم نکنی! a‏ بیماری فقط وقتسی بسروز 


ی صانت تن دارید؟ 


می‌کند که یکی از والدین به بیماری مبتلا باشدء 


| محتمل‌ترین الکسوی توارنی برای این بیماری چیست؟ 


| (دندان‌پزشکی شسهریور AF‏ هشت قطب مشترک) 
۱ الف) اتوزومی مغلوب 


یه خر 
' | ب) وایسته به ک مغلوب 
۷ ۸ ج) ورائت میتوکندریایی | 
و و 
oi ar‏ ) 2( انوزومی SAE‏ 
¥ 
gett ae‏ دارید؟ 
بش gr‏ 
a 2‏ حول اس ats‏ 
} } ,~ 1 
v LN ¥ ¥‏ 
توزوم مغلوب aude a 3 wn,‏ موب وایسثه به WEEN‏ واسثه‌بهز dee‏ 
۵ توزوم قلب 
yen dg > 2 ¢‏ علپ 
ترزوه لب faye‏ وایسه به بر معلوی .ال 1۹ ۱۲ 1 


2 t ° geal نطو‎ AM as 


اگه ۲ تا نمودار سمت راست رو بهشون بگیم طرح نقره‌ای دیکه همه چی تکمیل ميشه فقط 
حواست باشه که برای نمودار نقه‌ای همه‌ی افراد le low‏ پدر و slag, le‏ طبق نمونه 


داشته باشن. همین! پقیش فقط کافیه نمودار تو ذهنت باشه! 


توی این سول بیماری در همه‌ی نسل‌ها خودشو نشان orld‏ (توارت عمودی) 2 
| - وی [Sen pans We st th‏ توی این سا خودشو نشان داده (توارت عمودی» پس 


| (یزش کی ش‌پریور 4۳- کش‌وری) غالیه. از طرفی اگه توجه کتی هر خانم بیماری یه پدر بیمار و پسر بیمار داره. عین تمودار 
IE BEAN‏ 3 طرفای eek‏ دید هنن شک نکن tie‏ الب 
| ج) هواندریک (تحت‌تأثیر چتس) ‏ د) میتوکندربایی 


محتمل‌ترین بیماری مرتبط با شجره‌ی سمت راست plas‏ گزینه ی‌باشد؟ 

3 عدم حساسیت به آندروژن 2 هایپرکلسترومی فامیلی 

7 نقص اورنیتین کربامیل ترانسفراز ۵۰ ۳ موکوپلی‌ساکاریدوز نوع ۱ 

وابسته به X‏ غالبش که Geb‏ طرح نقره‌ای معرف حضور هسن؟ می‌مونه این بیماری‌ها که Sub‏ 
حفظ باشی کدوم بیماری چه نوع توارئی داره که جلوتر میگم. لاتم یه نگاه بهش بندازی بد نیست! 
(ETD‏ این چتدتا نکته رو در مورد ناقل‌های شجره نامه یاد بگیری کافیه ٩‏ 


۳- علاست ژیسر در شسجره‌نامه بسه چسه معناست؟ 


ace veka‏ 7 نی که نصفشو سیاهمی‌کنن, ميشهناقل مثل تالاسمی مینو. 

الف) فرزند فوت شده ۱ حالا اگر تاقل قاقد Shop‏ ژن باشه بستگی داره ون مدنظر غالب باشه یا مخلوب: 
ب) مرده‌زایی ۱ - اگر غالب ach‏ فقط یه خط عمودی میکشن وسطش و سیاه تمی‌کنن نصفشو 
ج) سقط خودیعودی 5 a ede ae‏ 9 ۱ 
۲ - اگر هم فرد ناقل بی‌صفت ژن مغلوب باشه, فقط یه نقطه میذارن وسطش. 
د) ختم حاملگی 


متلث یعنی جنین سقط شده pf‏ وسط نشونه‌ی حاملگیه /لوزی هم یعنی جنسیت مجهول. 
از آنجا که فقط بیماری در فرزندان دارای مادر مبتلا دیده می‌شود و پدر مبتلا بیماری را به 
فرزندانش منتقل نکرده است. لذاالگوی توارت میتوکندریایی است. 


SD‏ از bl‏ که بیمری اتوزوم منلوب است پس abs}‏ فردبیمار ‏ فرد ناقل ۸۵ و 


۴ شجرهنامه‌ی زیر ک دام الگ وی ورائتی را نشان 
a a gia) ange‏ - سب میم | رد سالم AA‏ است و تال پیمری به جنسیت ریطی ندر. فد gy‏ نسل 11 بهاحمال 
الف) اتوزومال غالب ۱ ژن بیماری را یه فرزندانش منتقل کرده پس تمامی فرزندانش ۸8 هستند. فرد بیمار 
ب) میتوکندریایی 

ج) وابسته به جنس مغلوب 
د) اتوزومال مقلوب 


۱/۴ پس هر دو ناقلند. (فرزندان به احتمال‎ jb چون پدر و مادر با فنوتایپ سالم‎ HIT Jas 
فتوتایپ سالم دارد پس‎ IV سالم - ۲/۴ ناقل - ۱/۴ بیمار) فرزند دیگرشان یعنی مادر فرد‎ 
احتمال ۱/۳سالم و به احتمال ۲/۳ ناقل است.‎ ay احتمال بیمار بودن خارج می‌شود و این فرد‎ 
2 ناقل, مادر به احتمال ۲/۲۳ ناقل؛ احتمال دریافت ژن‎ jay 2 1۷ احتمال بیمار شدن فرد‎ 
MY از هر یک از والدین ناقل‎ 


۱۶ ۱/۲ XY) x ۲/۲ tons در‎ 


#برو تست تمرینی We‏ 


= 
i ۳ ۳۹ ۶ ۳ ۳‏ 4 
PU‏ مبمث تعرار سژالات در ۱۲۷ آزمون افیر | اهمیت Cane‏ در پزیٌلی ‏ اهمیت میعث در «نراو‌پزتلی 


ناپایراری نوم | ۸ F i‏ ۵ 
جهش خاموش © اینگونه جهش‌ها باعث ایجاد کدون جدید می‌شوند ام این کدون | SIN‏ جهشی سیب تغیبر در ژنوتیپ شود ولی در فوئیپ 
as ۱ 7 ; ۱‏ کرش دی وا ۲ ِ ۴ ظاهر نشود oT‏ را چه نوع جهشی می‌نامند؟ (دندان‌یزشکی 
آمینواسید مشابه را تولید می‌کند. این جهش‌ها شایع‌ترین نوع چهش در نواحی کد SOS‏ | شهریور AF‏ قلب (lif‏ 


(Deletion) هستند. چپش‌های خاموش اکترا در سومین باز یک کدون رخ می‌دهد و کدون | الف) حذف‎ DNA 


: ۳ | ( خاموش Gilent)‏ 
جدیدآمینواسید مشابه را AS‏ می‌کند. Meo‏ فرض کنیم کدون آمیتواسید والین 00۸ و 606 [ - ۱ 
جدیدآمینواسید مشابه را AS‏ می فرض کنیم کدون آمیتواسید والین 7 چ) تییر (Frameshift) Je‏ 

ت و اگه جای A‏ یه C‏ بیاد هیچ اتفاقی نمی‌افته | د) بی‌معنی Nonsense)‏ 


چهش بدمعنی WP‏ چایگزینی یک جفت باز خاص تلد ۳۳ SE ONS IS‏ ( ۲ کرام یک از سورد زیر مصداق جهش دگرمضی 
آمینواسید مفاوت و جدید و سنتز یک پروتتین HL yall‏ شود در وقع باعث گرا | missense)‏ ست؟ (ددان‌پزشکی استند AF‏ قطب ۱ 
غیرطبیعی محصول پروتئینی ژن (موتاسیون 1171315 Arg‏ ) می‌شود. به چنین جهشی | اموازا ۱ 
بدمعنی گفته می‌شود. شدت بیماری در این گروه کمتر است. برای مثال هم می‌شه ay‏ | الف) هموگلویین » ب) هموگلویین B‏ 
هموگلویین ۵ آشاره کرد. | ج) هموگلوبین بارت د) جهش پیرایشی 
جهش بی‌معنی ۳ جایگزینی یک نوکلئوتید با نوکلئوتید دیگر که منجر به تولید یکی از سه 
کدون خاتمه شود (TAA. TGA: TAG)‏ باعث خاتمه‌ی نابجا و زودتر از موعد ترجمه‌ی 
یک زنجیره‌ی پلی‌پپتیدی کوتاه می‌شود. 


جهش تغییر قالب (تغییر چارچوب) © دسته‌ای از جهش‌های نقطه‌ای است. اگر Riser nana ae‏ ی و رد سار 
جهش شامل درج یا حذف با تعداد توکلئوتید بدون مضرب ۲ گردد قالب خوانان Pay‏ | گردد چه نوع جهشی رخ داده است؟ (بزشکی و 
ترجمه بهم می‌ریزده اين نوع جهش را تغییر قالب می‌گویند. تغییر نوکلئوتید در اگزون ۲ رخ | دندن‌پزشکی اسفند۹۶- قطب شمال, اسفهان و 
می‌دهد. به واسطه‌ی این جهش سنتز پلی‌پپتید رخ می‌دهد و باعث عملکرد غیرطبیعی در ی 

(ill |‏ بی‌معنی ب) تغییر در چهارچوب 

محصول ژن می‌شود. 
جهش دینامیک یا پویا ۳" جهش‌هایی که در آنها تعدادی از تکرارهای موجود در برخی از 
بخش‌های ژنوم در طول تقسیم‌های سلولی افزایش یا کاهش می‌یابن خلاصه اینکه این 
تعداد ناپدار هستند. می‌تواند در حین میوز و حتی میتوز دچار تغییر بشود هنگامی که جهش 
دینامیک در میتوز انجام شود باعث می‌شود تا قرد از نظر طول توالي تکراری به یک فرد 
موزاییک تبدیل شود. یعنی در بین سلول‌های مختلف بدن او تعداد تکرارها متفاوت خواهد 
بود و ناپایداری میوزی در آين جهش‌ها باعث ایجاد پدیده‌ی پیش‌اندازی یا anticipation‏ 
می‌شود. چهش‌های دینامیک در اغلب موارد تکرارهای سهتایی را شامل می‌شوند ولی در 
برخی lace lon‏ تکرارهای بلتدتر نیز وجود دارند. آتاکسی فریدریش هانتیتگتون» سندرم X‏ سول 
شکتنده و بیماری کندی از اين گروهند. 


که برای تشخیص جهش‌های حذف 93 نو کلتوتیدی از DNA Sequencing‏ استفاده می‌شود. 
2F‏ چهش جانشینی دسته‌ای از جیش‌های نقطه‌ای است و فراوان‌ترین جهش انسانی 
محسوب می‌شود. طی آن یک نوکلتوتید ژن, با نوکلئوتید دیگر عوض می‌شود. در این حالت 
تعداد نوکلئوتیدهای ژن تغییر تمی‌کند ولی توالی آنها تغییر می‌کند. 


67 ترومیوفیلی‌های وراتتی می‌توانند خطر مرگ جنین» مرده‌زائی و سقطهای زودرس را 


اقزایش دهند. وقوع جهش در ژن فاکتور ۷ لیدن باعث می‌شود تا این پروتئین در برابر برش 
توسط پروتئین) فعال شده مقاوم شود و به همین دلیل میزان تولید ترومبین افزایش می‌يابد. 


| این نوع جهش موجب ترومبوز وریدی شده و منجر به سقط جنین می‌گردد. 


تفاوت‌های ظاهری افراد عمدتابواسطه‌ی تفاوت در توالی‌های نوکلئوتیدی در اشکال 
مختلف است. نهایا این تفلوت‌ها با ایجاد تغییر در سطح RNA‏ و تولید پروتئین خاصء 


باعث ایجاد فنوتیب (ظاهر) افراد می‌شود Ll‏ رم خواستی بخون ٩‏ 


| چندشکلی‌های تک توکلتوتیدی (SNP)‏ بیشتر چند شکلی‌های تک‌نوکلئوتیدی در نواحی 


غیر کدکننده‌ی DNA‏ مانند اینترون و توالی‌های اینتروژنیک قرار دارد. 

چندشکلی‌های توالی‌های متغیر تکرار شونده (VNTR)‏ اين توالی‌ها شامل دو گزوه اصلی 
میکروساتلایت و مینی‌ساتلایت هستند و جایگاه‌های آنها اغلب دارای آلل‌های چندگاته 
می‌باشند. اين گروه به همراه LASTR‏ در پزشکی قانونی مورد استفاده قرار می‌گیرند. 
چندشکلی تکرار شونده‌ی ترانسپوزون: توالی‌های تکرار شونده‌ی بی‌فعالیت (یه جز LINE]‏ 
و (ALU‏ که “TO‏ توالی‌های توکلئوتیدی ژنوم را تشکیل می‌دهند. 

چندشکلی‌های توالی‌های تکرار شونده‌ی بزرگ با تعداد متفیر: می‌توانند ناشی از تبادلات 
alls‏ نامتعادل در کرماتیدهای خواهری باشند مثل توالی‌های تکرار شونده در نواحی 
سانترومریک یا ژن های ARNA‏ 

چندشکلی معکوس: درصد مشابهت توکلتوتیدی به ۷۵۹۵ می‌رسد. ژتوم را به نوترکیبی 
غیرمتعادل مستعد کرده و باعث ترانس لوکاسیون‌ها و حذف‌های بسیار بزرگ دوپلیکاسیون 
و معکوس شدن قطعات بزرگ نوکلتوتیدی می‌شود. اغلب باعث Jaze‏ پیماری می‌شود اما 
گاهی ارتباط مستقیمی با بروز پیماری ندارد. 

GD‏ یه نکته‌ی حفئلی از بدشکلی‌ها 2 ژن APOE‏ با زوال عقلی و آلزایمر در ارتباط 
است! 

sizer,‏ مولر برای جهش‌ها به اين شکل بود: 

* جهش‌های با از دست دادن عملکرد ٩‏ 

ژن آمورف ‏ جهش سیب از دست رفتن کامل عملکرد آن oud‏ ان فرایند از طریق 


اخلال شدید در زمان ترجمه و یا جلوگیری از رونویسی انجام می‌گیرد. 


۵- کدام یک از موارد زیر می‌توان د علت ترومبوز 
وریدی باشد؟ (یزشکی اسفند ۹۶- قطب اهواز) 
الف) چهش در ژن FIFE‏ 
ب) جهش در فاکتور ۵ لیدن 
| ج) چهش در ژن سیستاتین bd‏ 
د) چهش در ژن 62۲015 


| ۶- کدامیک از موارد ذیل در خصوص چند شکلی‌های 
توالی DNA‏ صحیح است؟ (یزشکی اسفند VF‏ تطب 
مشهد) 
| الف) چند شکلی‌ها در مطالعات همراهی بیماری‌های 
edly |‏ کاربرد a‏ 
ب) چندشکلی‌های تک‌نوکلئوتیدی (SNP)‏ را تمی‌توان 
به راحتی شناسایی کرد. 
(x‏ چندشکلی‌های تتها در نواحی رمزدار DNA‏ وجود 
دارند. 
د) LC te‏ می‌تونن د عامل ایجاد بیماری‌ه ای 
ژنتیکسی باشند. 


۷- چندشکلی‌های کدام ژن, مهم ترین عامل خطر بروز 
دیررس بیماری آلزایمر است؟ (دندان‌پزشکی اسفتد HVE‏ 


کشوری) 
الف) APOE‏ ب) APP‏ 
PSEN2 (3 PSENI(¢‏ 


۸سجهشی که به کاهش فعالیت یا کاهش پایداری ژنی منجر 
شود چه نام دارد؟ (دندان‌پزشکی شهریور۴ -٩‏ قطب تهران) 


ژن هیپومورف 7" جهش باعت از دست دادن بخشی از آن و کاهش عملکرد آن از طریق 


3 


کاهش بیان ژن PLS‏ 


جهش‌های با دست آوردن عملکرد ٩‏ 


ژن هایپرمورف 7" جهش باعث افزایش طبیعی عملکرد آن شده است. 


ژن آنتی‌مورف ۳7" جهش غالب منفی باعث می‌شود که ژن» آنتی‌مورف شده و یک پروتئین | Haploinsufficiency (st‏ 


Hypomorph ب)‎ 


که دارای چند زیر Joly‏ یکسان است در حالت هتروزبگوس عملکرد خود را از دست دهد. | 


1 | 
Mee‏ ۴ تا زیرواحد با هم کار می‌کند یکیشون در اثر جهش عملکردش از بین میره و همین | ع) ۸۲07۳ 
Gel‏ پیماری ميشه. مثل استتوژنز ایمپرفکتا که نقص در یکی از آلل‌های کلاژن باعفشس | 2( Exon Skipping‏ 


میشه و حالا هرچی تعداد جهش‌ها بیشتر بشه شکنندکی شدیدتره. 


ژن نلومورف 7 جهش باعت افزایش غیرطبیعی عملکرد یک ژن می‌شود. فرقش رو با 


هاییر فهمیدی؟! خودت بلدی ماتنالا 


7 جهش می‌تواند هم به عنوان رخداد یک تغییر در اطلاعات زنتیکی و هم به ge‏ 


٩‏ تفاوت میان یک واریانت تادر (جهش) با یک 


| پلی‌مورفیسم ژنتیکی چیست؟ (پزشکی شهریور AF‏ قطب 
أ زنجان) 


الف) واریانت تادر در هر جمعیتی نادر است ولی پلی‌مورفیسم‌ها 
در تمامی جمعیت‌ها یکسانند. 


ب) برخلاف واریانت نادر, فراواقي پلي‌مورفیسم در یک 


جمعیت پیشتر از یک درصد است. 


| | ج) برخلاف پلی‌مورفیسم. واریائت نادر همیشه سیب پروز 


أ۱ بیماری می‌شود. 


>( برخلاف واریانت نادر, پلی‌مورفيسم‌ها باعث تفییر 


L ۹ a 


برایند تغییرات» معنا شود. در جهش, جایگزینی آمینواسید در پروتئین کد شده را داریم. 
پلی‌مورفیسم هاء واریانت‌های ژنتیکی هستند که آلل نادر آنها در یک جمعیت» با فراوانی 
حداقل 9۰۱ رخ می‌دهد بدون اينکه اهمیت عملکردی یا باتوژنتیک bal‏ مد نظر ath‏ این 


جدول واسه مرور جالبه! 


Jo 


ناپایداری‌های ژنتیکی 


۳ 


| چهش missense‏ ژّن K-ras‏ در سرطان ؛ 


پانکراس 


تغییرات AR‏ در در 


مولکولی | توالی‌های یازی مانند حذف و 


| اضافه شدن نوکلئوتید . ! 
کت 2۹۳۹۳۹ 0 7 ; 
۱ | نقص در ترمیم بازهای ناجور | 
| | - ایجاد ناپایداری‌های 


j‏ ژتومی | ریزماهواره‌ای (MIN)‏ که به 
| صورت تکرارهای 1۸( در 


| سراسر زنوم پخش ae‏ 


| خاموشی ژن متعاقب تغییرات | غیرفعال شدن ۸-1 به علت متیله | 


a ۳ 1 ۳ ۲ 3 iw 
کروماتین | آپی‌ژنتیک مانند متیله شدن | شدن پروموتر‎ 
N-MYC یت ژن‎ | DNA 
Sas _ 0 مسج جک رز‎ 
| MES نوترکیبی در میتوز‎ | | 
| نتومورفیک یا هیپرمورفیک‎ | 
4 (CML) نتوپلاسم | لوسمی میلوئیدی حاد‎ <— ۱ 
بیشتر نوت رکیبی‌ها؛ علت جهش نئومورفیک حاصل از‎ 
کروموزوم‎ 


ترانسلوکاسیون هستند. | ترانس لوکاسیونی که باعث ایجاد کروموزوم 


ae 

BCR-ABL بیشتر تومورهاء نوترکیبی‌های | فیلادلفیا می شود‎ ۱ i 
1 
1 

| کروموزومی ساختاری را 

L 


| 5 eae نشان‎ | 


# بقیه‌ی تست توی lable‏ 


فصل۷ 
7a ۱ =‏ = : 0 ست تب عییشت سوت وم 
ae PG‏ | تاد سوالانت در ۱۲۷ آرمون anal fh ee cael‏ ور زشلی 
سا هویمبآ =e‏ 
jie‏ ۲ { | 
ایمونولوژیک و پیوثر ۱ ۴ | ۲ | ۴ 


تاقل‌های تست به سا ش‌های انتقا yy‏ را د ما 
Pe |‏ یز هت وب موی با اه 2 قل‌های ویروسی بر روش: J‏ بیشترین کاربرد را در 65 درمانی 


| دارند. انوا ها 2 درمان ٩‏ 
| شوم اسان 1069۳946 شوند و دام stg gs‏ (سه رند. انواع ویروس‌ها در زن درمانی 


DIA (پزشکی و دندان‌پزشکی ضهریور 4۵- تپ | رترو ویروس‌ها ۳ پرمصرف‌ترین گروه هستند. می‌تونن وارد هر سلولی بشن و وارد‎ lee S| 


| تهران) | میزبان میشن. ایرادشون ais!‏ که وارد DNA‏ سلول‌هایی که بدون تقسیم هستن تمیشن. 

۱ الف) Adenoassociated Virus‏ و رترو ویروس _[لنتی ویروس‌ها ۳۶ اینا از رده‌ی رترو هستن ولی فیس و افادهشون کمتره! وارد سلول‌های 
أ ب) رترو ویروس و آدنو ویروس | بدون تقسیم مثل نورون‌ها هم میشن! 

ج) آدنو ویروس و ویروس هرپس | آدتوویروس‌ها ۳ هم وارد سلول‌های با تقسیم میشن هم بدون تقسیم. خطر جهش 
il ۲‏ ویروس و رترو ویروس مضاعف شدن هم توشون کمتره ولی چندتا مشکل دارن, Val‏ پی‌زومی هستن؛ یمنی 


fhe‏ پلاسمید تکثیر مستقل دارن» دما فقط چند هفته کار می‌کنن» سوماً میستم ایمنی رو 

تحریک می‌کنن. bale‏ داخل DNA‏ میزیان نمی‌رن. 

اتکورویروس‌ها RNA bal‏ دارن و می‌توتن وارد سلول‌های بنیادی در حال تقسیم بشن. 
Ube‏ ۱ هرپس ویروس‌ها ۳" خیلی شبیه آدنوویروس‌ها هستن Le‏ تورون دوست دارن و داخل ژتوم 


تمیرن؛ پس اینام کوتاه مدتن. 


t 
| 
| 


| ۲- در سورد ایجساد تسوع در آتیبدی‌ها LATOR y‏ ] 
کدام مورد صحیح است؟ (پزشکی اسفند AF‏ قطب 
تهران) 

السف) مکانیسم ایجاد تشوع در هر سورد کاسلا یکسان 
استد 

ب) سوماتیک هایپرموتاسیون فقط در مورد آتتی‌بادی‌ها 
اتفاق می‌انند. 


۱ 


plas -۲‏ جمله در مورد سیستم MC‏ نادرست است؟ 

(پزشکی اسفتد -٩۳‏ قطب شیراز) 

(all‏ ژن‌های ۷1۲۷6[ به شکل 60401101112896 بیان می‌شوند. 

ب) احتمال شباهت کامل فرزندان ۵۰ درصد است. 

ج) ژن‌های MHC‏ پلی مورف‌ترین ژن‌های بدن است. 
| د) ژن‌های MHC‏ به شکل هاپلوتیب انتقال می‌بابند. 


۱ 


ج) نوترکیبی سوماتیک فقط در مورد *1/) ها اتفاق | 


MHC‏ مجموعه‌ای از پروتتین‌هاست که آنتی‌ژن های میکروب‌های درون‌سلولی را 
به سلول‌های T‏ عرضه میکنند.پذیرنده‌های سلول‌های 7 آنتی‌ژن‌هایی را تتخیص می‌دهد 
که پردازش شده و همرهمولکول‌های کد شده توس مجموعه‌ی اصلی سازگاری بافتی 
(MHC)‏ عرضه شده باشند. جایگاه تشکیل دهنده‌ی MHC‏ بسیار پلی‌مورف است. 
ژن‌های جایگاه MHC‏ در مجاورت یکدیگر هستند. هر مجموعه از این آلل‌ها به عتوان یک 
هاپلوتایپ است و هر نفر یک هاپلوتایپ از مادر و یکی از پدر دریافت می‌کند. پس این ژن‌ها 
به شکل هاپواپ tage isl‏ 
توی تموم درسای علوم پایه صد بار خوتدی برای اهدای عضو که باید WHILA‏ به هم 
٩‏ مکانیسم ایجاد تتوع در لتفوسیت‌های (TORT‏ شبیه لقوسیت‌های B‏ است. 
مهم‌ترین تقاوت در ایجاد جهش‌های سوماتیک در ساختار گیرنده‌ی لنفوسیت های 1 است. 
lesan pe‏ و با در کنر مولکول‌های دیگری در سطح لنفوسیت قرر میگیرند که اه 
مجموعاً کمپلکس گیرنده‌ی لنفوسیت را ایجاد می‌کنند. TOR‏ برخلاف آنتی‌بادی فاقد 


جهش‌های سومانیک بوده پس بلوغ میل پیوندی و تقییر رده در آن دیده تمی‌شود. 


می‌افتسد. 
9 برو تو یگوشیت! 5 
۱ وا در a‏ ۳3 
۱ ناع مبمث | تعرار سوالات در ۱۳۷ آزمون اقیر | اهمیت مبفث در fy‏ | اهمیرت مبفث ور رنرانپز؟ 
i‏ 1 1 
| ...کم رتم زتوم .| 5 ۲ | 2 


_ 4 


تغبیر در توالی‌های تکراری میکروساتلایت به دو دئیل جفت شدن ناجور رشته‌ی ( ۱- مکانی pp‏ ایجاد iil gy‏ در Minisatellite‏ 


لفزنده و کراسیتگآور DNA ppl‏ غیرآللی بر روی کروماتیدهای خواهری رخ می‌دهد و | DNA‏ (مینی‌ساتلایت) در مان اراد متفاوت کسدام 


مسورداست؟ (دندان‌پزشکی اسفند ۹۴-قطب تبری زا 
a he‏ هه 7 ۳ الف) sh Gis‏ 
زمانی که ژن تعدیل کننده بیان شود بر رونویسی تأثیر گذاشته و باعث تغییر در بیان ژن‌های | ananie‏ ی 


چ) پردازش متفیر در MRNA‏ اولیه 


باعت ایجاد تنوع در آن می‌شودد 


دیگر می‌شود. این ژن از طربق تغییر فنوتیب در سطح سلولی و ارگانی سیب تأثیر در ایجاد 


فنوتیپ‌های گوناگون می‌شود. یلیوتروپی به ژن‌هایی گفته می‌شود که پیش از یک صفت را | د) کراسیتگ‌آور ابرابر 


کنترل می‌کنند. VE‏ دیکه خودت ربطش بده OD‏ 


cata pC‏ تعرار Vw‏ در IV‏ آزمون لثیر | اهمیت مبمت در پزیٌلی ۱ اهمیت مبعث در دتران‌پزشٌلی 

( . هموگلوپین و پیماری‌های vy OF‏ ۳ 

۱-ژتوتیسپ مقابل چه نوع بیساری خونی را نشان تالاسمی نوعی کم‌خونی ارتی (مغلوب) و ژنتیکی است که به علت اشکال در ساخت 

ده Monte eee‏ لب مشود زنجیره‌های پروتئیتی هموگلویین به وجود می‌آید. تالاسمی آلفا ٩‏ 

9 علت آلفا تالاسمی حذف یک یا چند ژن از ۴ ژن سازند‌ی آلفاست که در کروموزوم ۱۶ 

الف) هیدروپس رویاتی ب) تالاسمی بتا ۲ ° : | 

قرار دارند. ۲ ژن آلفا از پدر و ۲ ژن دیگر از مادر به ارث می‌رسند. حذف ژن‌های آلفا به ۴ 
چ) بیماری هموگلویین ‏ د) تالاسمی WT‏ ۱ 
| دسته تقسیم می‌شود: 

| ۲- هیدروبس رویانی در کدام نوع تلاسمی دیده می‌شود و | (؟3) هیدروپس فتالیس O‏ حذف هر ۴ ژن lal‏ هموگلوبین ساخته شده فقط از زنجیره‌های 


| علت بوجود آمدن OT‏ چیست؟ (پزتکی شپریور AV‏ تب اهنا | گاما تشکیل شنده است (در بررسی 1۸( فرد ژن‌های آلفا مشاهده نمی‌شود و لا زنجیره‌ی 
الف) تالاسمی dill‏ عدم تشکیل زنجیره‌ی بتا در دوران چنینی 
پ) تالاسمی بت عدم قشکیل زنجیره‌ی بتا در دوران جنینی 
ج) تالاسمي dill‏ عدم تشکیل زنجیره‌ی WT‏ در دوران جنینی 


| د) تالاسمی dks‏ عدم تشکیل زنجیره‌ی آلفا در دوران جنینی و یا با ادم شدید متولد شده و پس از مدت کوتاهی می‌میرد. 


lil]‏ در هموگلویین دورن جنیتی تشکیل نخواهد شد) که هموگلوبین بارتز گفته می‌شود. 
شدیدترین حالت آلفا تالاسمی است و جنین هنگام تولد یا مرده به Lid‏ می‌آید (سقط می‌شود) 
بیماری هموگلوبین1] 2" در اثر حذف ۲ ژن آلفا گلوبین بوجود می‌آید. بیماران دچار 


۳-کدام یک از مسوارد زیسر متجر به ae‏ جنیین | 2 
می‌شود؟ (پزشکی اسفند4۶ قلب un‏ | کم‌خونی هیپوکروم میکروسیتیک بوده و بزرگی طحال در آنها دیده می‌شود. در موارد حاد 


الف) هم وگلوبین پاوتز ب) هموگلوبین 1 تیاز به تزریق خون و يا برداشتن طحال دارند. 

چ) تالاسمی بتا د تالاسمی حد Baily‏ ( @ صفت آلقا تالاسمی OV‏ ۲ ژن آلفا حذف شده و شبیه بتا تالاسمی مینور است. 
0 صفت Wil‏ تالاسمی SY‏ فقط یک ژن حذف شده و یک حالت ناقل ژن, خاموش و 
بدون علامت است. 
تالاسمی Ge‏ 
توسط دو ژن بتا که روی کروموزوم شماره۱۱ قرار داره کد می‌شود. یک ژن Late by‏ پدری 
یکی نیز Laie‏ مادری دارد. چون سلول‌های قرمز طبیعی خون مادر اکسیژن جنین را تأمین 
می‌کنند تا قبل از تولد قابل تشخیص نیستند. 
@ تالاسمی مینور یا Trait‏ ۳2 کمبود پروتتین بتا در حدی نیست که در عملکرد طبیعی گلبول قرمز 
خللی ایجاد کند ولی یکی از ژن‌های بتا گلوبین معیوب است. نقص می‌تواند فقدان کامل پروتئین 
گلوبین بتاباشد te)‏ 2870_تالاسمی) یا کاهش سنتز پروتئین گلوبین bs) Ey‏ هلا تالاسمی4 
* تالاسمی اینترمدیا یا متوسط ۳2 ایجاد کم‌خونی نسبتاً شدید با تغیبر شکل استخوان و 
بزرگی طحال. شبیه gow YE‏ ماژور. 
© تالاسمی ماژور ۴ در دو سال اول زندگی با رنگ‌پریدگی» عدم رشد. بی‌اشتهایی و 


۱ ۲ ۳ تحریک‌پذیری ظاهر می‌شود. مدام به آنها خون تزریق می‌کتند به همین علت آهن در بدن 


آنها تجمع می‌یابد و به ارگان‌های داخلی آسیب می‌رساند 


در lal‏ تالاسمی حاملین اشکال حذقی (a/aacaa/—c-a/-a)‏ از نظر بالینی طبیعی بوده ولی 
کم‌خونی هاییوکروم دارند. هتروزیگوت‌های مرکب (Ia)‏ کم‌خونی شدید دارند و بیماری 
17 نامیده می‌شود. این حالت در صورتی رخ می‌دهد که مادر سیس آلفا هتروزیگوت و 
پدر ترانس آلفا هتروزیگوت باشد. 


هموگلوبین ۸: هموگلوبین طبیعی در بالفین عمدتا هموگلوبین ۸ است که زتجیره‌ی ۴- بیشترین هموگلویین یک فرد بالغ از pla‏ نوع است؟ 


۴ تایی حاوی دو زنجیره‌ی lal‏ و دو زنجیره بتا است. (0282) = (دندان‌پزشکی شهریور ۹۵- قطب اهواز) 
هموگلوبین ۵2: از ۲ زنجیره‌ی آلفا و ۲ زنجیره‌ی دلتا تشکیل می‌شود. )0.252( که بطور | HES Has Gay‏ 
HbA2‏ 
طبیعی 9۵۱-۲ هموگلویین در بالشین را تشکیل می‌دهد و در تشخیص ae ۰۰ ۳ Sao ahd i‏ ( 


تالاسمی آلفا و بتا استفاده می‌شود. 

0۳ هموگلوبین اصلی دوران جنیتی است و کمتر از 7۵۱ هموگلوبین در بالغین را نیز 
شامل می‌شود از زنجیره‌ی ۴ (ob‏ شامل ۲ تا آلفا و ۲ تا LIF‏ )0252( تشکیل شده. 

که 11۳۳1۷ يا پایداری در آنتی‌هموگلویین رویانی در حالتی رخ می‌دهد که ژن بتاگلوبین 


در asl‏ های 8 و 8 دچار جهش شود این حالت باعث افزایش ۴3600۳ در بالفین می‌شود. 


آنمی داسی شکل حاصل یک جهش نقطه‌ای در ژن زنجیره‌ی بتاست که طی آن ai‏ - دمک از ها زیر خی پیش اتلد 
اش است؟ (پزشکی اسفند ۹۶- قطب تیریز) 
یک توکلئوتید با باز آلی ued‏ جای خود را با یک توکلئوتید دیگر با بازآلی آدنین عوض | الف) یکی از زوجین Jae‏ بتا تالاسمی و دیگری ناضل 
آلقا تالاسمی یاشد. 
ب) یکی از زوجین اقل بتا تالاسمی و دیگری ناقل 
نیاز به الکتروفورز همو گلوبین است. تمام ارگان‌های مهم بدن در این بیماری درگیر می‌شوند. | واریاست 116 باشد. 


10 از ز ن ناقل بتا 5G WG‏ ۱ 
این افراد فقط اگر با ناقل تالاسمی آلفا ازدواج کنند. بچه‌ی سالم خواهند داشت. پس اگر کی زوین یل با es An‏ 


می‌کند. این جهش می‌تواند در هموگلویین CoE‏ و 5 رخ دهد. برای تشخیص و غربالگری 


6 باشد. 
یک نفر ناقل تالاسمی by‏ و دیگری ناقل ۴106 باشد غربالگری قبل از تولد ضروریست. ۱ د) یکی از زوجین ناقل Ley‏ تالاسمی و دیگری اقل 
۳ | 100] باشد 
۴ پرو تست تمرینی واسه بقیه تستلا سس : — 
°C |‏ مبمث أ تعرار سوالات در ۱۲۷ آزمون اقیر cess‏ مبعث در by‏ |اهبیت هبفث در & Biers.»‏ | 
بو < - حسد 4 تج ee eed ee A‏ وس نم 
' ; 
{ معاسبه‌ی افتمال | ۳۷ | 7 | ۲ | 
ببین این دو قسمت آخر حرف خاصی نداره برا گفتن اما مهمه همش بر میگرده به [۱-خانم foals‏ که دارای فرزتد f Loi‏ 


تالاسمی ماژور در ازدواج قبلی خود است با پسر یک 
فرد مبتلایه Lay‏ تلاسمی ماژور ازدواج کرده است. 
احتسال تولد فرزند Wigs‏ در ان زوج چقسدر است؟ 
(پزشکی شهریور ۹۶- قطب مشهد) 

الف) یک به چهار ب) یک به دوازده 

ج) یک به شش د) یک به دو 


مغز ریاضی تو و تمرینات. فقط برا اینکه دستت aly‏ ماجرا از چه قراره دو سه تا نمونش رو 
حل کردم! 

از اینجور سول‌ها زید میدن فقط ye‏ باش گیج نشبی کل سول sags Sy spine‏ 
تاقله و شوهرشم ناقله... بیماری هم که اتوزومال مقلوبه. حل سوال 

1/4۸۸+۱/2۸۵۲1/422 ale ژنوتيپ‎ 


Aa 


ژنوتیپ پدرنه۸ 


۲-پسدر احسان میتلابه یک نوع بیماری اتوزومی 
مقلوب است. احسان با ینک خانم سالم غیرخویشاوند " پس احتمال فرزند مبتلا می‌شه ۱/۴ 
از همان جمعیت ازدواج می‌کند. احتسال اپتلای قرزند ‏ ژنوتیپ بابای احسان: 22 
LT‏ این بیساری چضدر است؟ (فواس cays | OB‏ مامان به ظاهر AAU Aa ill‏ 
جمعیت TOF‏ می‌باشد) (پزشکی شهریور -٩۳‏ شهید ‏ . ۲ ۱ 
۹ فراوانی ژتوتیپ Aa‏ در جمعیت (احتمال ناقل بودن عروس خانم) : ۱/۱۰۰ 
ja tah‏ ب) ۱/۱۰۰۰ احتمال ابتلای فرزند به بیماری : ۲ VY x‏ ۰۷ که برابر است با: ۱/۴۰۰ 


۳4 ۱/۴۰۰ د)‎ Wage 


احتمال اينکه مادر احسان ناقل بوده باشد 


احتمال ابتلای فرزند به بیماری در صورت ازدواج احسان با زنی ناقل 


A gig |‏ نضوذژن رتینویلاستوم (قالسبانوزوسی) در ۱ 9 
أ۱ خان_واده‌ای ۸۰ درصد باشد احتمال فرزتد مبتلااز | میدن. سول گفته ضریب Se‏ اين ژن غالب در این خانواده ۸۰ درصده؛ یعنی ۸۰ درصد 


ضریب نفوذ زن یعنی چی؟ یعنی چند درصد از کسانی که ژن رو دارند gig)‏ بروز 


| ولد ناقل اجباری سالم (حامل ژن) چند درصد_| کسانی که ون رئینوبلاست دارند مریض میشن. خوب حالا یه والد داریم که ناقل این 
| ای رن رسویتسوم رو دارند مریص میشن. ag‏ و fre)!‏ این 
sal |‏ شد؟ (پزشکی شپریور ۹۵-قطب مشهد) | , 


ژن هست و ay‏ احتمال ۵۰ درصد اون رو به فرزندش منتقل می‌کنه. جوابمون ميشه ۷6۸۰ 


(ill‏ ۲۰ درصد ب) ۵۰ درصد 
od .‏ 9 
چا ۸۰ درصد د) ۴۰ درصد =%d- x‏ ۷0۴۰ 
۳ که درسته که بیماری غالبه و هرکی OF‏ رو داره باید بیمار يشهه اما گفتیم که ضریب نفوذ 
ژن رتیتوبلاستوم صد درصد نیست. یعنی ممکنه کسی ژن رو داشته باشه ولی بیمار نباشه. 
مثل همین ولد ما! 
eee OE‏ ی 103 Paes bee‏ 
PG i‏ مبفث تعرار ca jue‏ در ۱۲۷ آزمون افیر | اهمیت مبعت در پزشلی | اهمیت میعث در رنران‌پزیٌلی | 
ات سب —_ ست: : 1 4 
LB} 1‏ ریافی و جمعیت ۱ ۳ Fr‏ ۵ | 
5‘ — — 


ااگر در یک جمعیت ۲۰۰ نفری مجموع زتونیب‌هبی )2 | سوال گفته افراد هموزیگوت ۸۰ نفرن» خب پس برای یک صفت دو آللی می‌شه 


هوموزیگوت برای یک چند شکلی (یلی‌مورفیسم) دو آللی ۸۰ | 80 ۲2۰92 
باشد. فراواتی هتروزیگوت در این جمعیت چقدر خواهد بود؟ ( پس اگه ۲۰۰ رو از ۸۰ کم کنیم تعداد افراد ناقل بدست میاد که می‌شه ۱۲۰ نقر یرای فراوانی 
(دندان‌پزشکی شهریور ۹۶- قطب مشهد) ۱ 
الف) 96۴۰ Viele‏ 
ج) ۷۵۶۰ د) A+‏ 


| 
| هم تسبت به کل جمعیت می‌سنجیم که می‌شه 


۶۰و ۶۰ درصد می‌شه. 
ی 


برای تولد فرزند بیمار باید دو فرد JBL‏ با هم ازدواج کنند! پس از ازدواج coal‏ دو ۱/۴ 
۷- اگر فراوانی اقلین یک بیساری نادر ژنتیکی با 
احتمال تولد فرزند بیمار وجود داردا 5 سم ی توارث اتوزوم مقلوب در یک جمعیت ۴ درصد باشد 
ات - KK‏ < میزان بروز این بیماری در جمعیت مذکور چقدر 


fas Var . ۴ eee 
قطب مشهد)‎ -٩۳۴ خواهد بود؟ (پزشکی اسفند‎ 


الف) ۱۶ در ۱۰۰۰۰۰ ب) ۴ در ۱۰۰۰۰ 
ph‏ ۱۰۰۰۰۰ د) ۲ در ۱۰۰۰۰ 
ژن معیوب رو DL‏ و ژن سالم رو با 4 نشون میدیم. ۳-اگسر میسزان بسروز یسک پیماری نادر ژنتیکی با | 


p2= 410000 — p= 2/100 -+ 0‏ | تورث مقلوب توزوم در متطقه‌ای ۴ در ۱۰۰۰۰ ABE‏ | 


فراوانی ناقلین ژن معیوب در این جمعیت چقدر خواهد 


تاقلین هم برابرند با ۲۲9 pret‏ ۱ | 
بود؟ (دندان‌پزشکی a‏ ۵- قطب مشهد) 
392/10000 =02 .0 * 0.98 * 29-2 7 وت ۱ 
| الف) ۱ درصد ب) ۴ درصد ۱ 
که میشه تقریبا J‏ حواست باشه میتونن برعکس این سوّال رو بدن و میزان بروز رو بخوان- | چ) ۲ درصد د) ۸ درصد 
تموم شد. خسته نباشی دلاورا 
Fh Be LA obits S sla’‏ . 8 
تسان ی A‏ بی‌پروا و شُبلع بورنر پیش از SOT‏ بتواننر رن فور را به نسل بعری منتقل 
ی 
جان فور را از رست می‌رارند. باقی افرار, بعنی ترسوها و ملاقهگارها ژتره ماثرنر. 
سا تواوگان loot‏ هستیع» 
هثر bled‏ انریشیرن - رولف oka.‏ 
ترجمه‌ی عارل فرروسی پور 
سوال ۳ ۳ 


